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A lo largo de los años en ejercicio de mi carrera como
enfermera" nunca hasta el momento actual, había comprendido la
importancia y las repercusiones negativas que la ignorancia y el
desconocimiento de determinadas patologías podrían tener sobre los
pacientes.
Es cierto que la Medicina es demasiado amplia para abarcarla en
toda su integridad, y tanto en los programas de la diplomatur4 como a
lo largo de la profesión, hemos estado acostumbrados a profund izar en
las enfermedades más habituales, aquellas que proporcionan un gran
contingente de enfermos. y siempre hemos obviado aquellas
afecciones "raras y poco frecuentes" hasta tal punto, que incluso en los
textos de consulta encontramos escasa información sobre ellas.
¿ Entonces, qué sucede cuando nos encontramos con alguna de
" estas enfermedades"?.
E,sta es la pregunta que planteo para dar entrada a mi estudio
acerca de: " Los cuidados de Enfermería ante el niño afectado de
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osteogénesis Imperfecta Severo". No solo, será importante que
conozcamos etiológica y clinicamente la enfermedad de la que
hablamos, sino y sobre todo, cómo actuar ante ella. Es en esta última
parte en la que estamos realmente implicados los profesionales de
enfermería a través de las tres funciones clásicas: Asistencial,
Docente, e Investigadora. La primera de ellas administrando con
conocimiento y exquisitez los cuidados de enfermería que estos
pacientes requieren. En segundo lugar transmitiendo nuestros
conocimientos a compañeros y alumnos, promoviendo inquietudes en
este sentido, y por frn, colaborando en el descubrimiento de nuevos
avances en lo que se refiere a esta enfermedad. La realización correcta
de las mismas supondrá el mantenimiento, promoción y protección de
la salud, en el tratamiento del enfermo y su rehabilitación. por el
contrario una actuación incorrecta, se convertirá en el detonante, en
gran medida" de un empeoramiento del pronóstico y las posibles y
graves complicaciones de nuestros pacientes.
Este trabajo de GRADO es para mi un reto personal y
prof-esional, a través del que me gustaría contribuir y motivar a todos
los profesionales anitarios en general, y de enfermería en particular,
para que puedan profundi zaÍ en sus conocimientos, adoptar actitudes
y habilidades apropiadas de forma documentad4 mediante un
exhaustivo Plan de Cuidados que sirva para obtener información sobre
las actividades a realizar, ademas de facilitar y fomentar la
participación de la familia del paciente. E,llo impedirá que nos
convirtamos en responsables directos de un empeoramiento
claramente evitable de nuestros pequeños pacientes afectados de
Osteogénesis Imperfecta (O.D' por una única razón: El inadecuado
manejo clínico y terapéutico de estos niños.
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I]YTRODUCCIOT{.
Alrededor de un 3% de los recién nacidos presentan
anomalías congénitas. Según Saltert, se trata de "aquellos defectos del
desarrollo en la forma o función del cuerpo que están presentes en el
momento del nacimiento" y que se incrementan en número al finalizar
el primer año de vida ya que el diagnostico se hace más factible.
Se calcula que en España nacen unos 25.000 niños con
anomalías o malformaciones diversasz
Actualmente, lejos de incrementar las tasas de mortalidad y
gracias a un progreso en los cuidados perinatales, cada vez hay cifras
mayores de niños que van a sobrevivir a pesat de sus incapacidades o
alteraciones patológicas irreversibles; ello va a establecer una notable
diferencia con épocas anteriores, en las que si hacemos un repaso
histórico, nos encontramos que en civilizaciones primitivas este tipo
de enfermedades, mayoritariamente, fueron contempladas con
curiosidad y temor e incluso cruelmente. Se creía que las
deformaciones mostraban lo que lba a suceder en el futuro. Dicha
superstición se difundió desde Roma a toda Europ4 apareciendo
reiteradamente alusiones en los escritos méclicos. Sin embarso. la
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concepción punitiva puede ser el motivo por el que no existiese
prácticamente iconografi a arqueológica.
E,n determinadas culturas los niños malformados eran
sacrif'ícados nada más nacer. Los romanos, los dejaban navegar por el
Tíber introducidos en un cesto para pasar a manos de quien los
utilizase. En el Nuevo Testamento se trasluce la concepción judía de
la deficiencia como un castigo por los pecados. En la Edad Mediq los
minusválidos pasaron a engrosar el grupo de mendigos y miserables,
marginados por la sociedad. En la época de los Austrias, en el siglo
xvll, se les asignó el papel de bufones de la corte, algunos de ellos
inmortalizados por la perfección realista de Yelánquez.: Una de la
raras excepciones erá la del pueblo azreca (900-1519). donde la
deformidad se asimilaba con la deidad. Por ello, los niños eran
exhibidos públicamente y existe cerámica antropomórfica que muestra
malformaciones congénitas en sus extremidades. Se conoce, de forma
excepcional. alguna representación ibera.
E,ntre 1803 y 1812 Francisco de Goyu, realiza un dibujo que
pertenece al Album de Bordes Negros y se encuentra en el Museo del
Louvre de París, lo titula "Chose rare"; en él se representa  un niño
de corta edad con malformaciones congénitas de dificil
reconocimiento, donde aparecen afectadas sus extremidades. En
terminología de Frantz y o'Rahilly es diagnosticado como una
fbcomelia. Según Rodríguez Rodrígvez y cols, una atenta observación
de los miembros del niño en el dibujo, les permite establecer una
clasif-icación y nomenclatura más adecuada de la malformación y con
menos equívocos que si hablan de focomelia amelia o deficiencia
proximal focal femoral, términos utilizados a lo largo de la historia
por muchos autores que como Geoffroy, er 1838, establece por
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primera yez una clasificación de las malformaciones congénitas
basada en el examen clínico y que define la focomelia como "manos o
pies de tamaño y forma normales que. soportados por extremidades
excesivamente cortas, parecen emerger del hombro o de la cadera.
Para ellos, (Rodríguez Rodríguez y cols) la malformación
apreciada en este cuadro, se trata de una ausencia congénita bilateral
longitudinal completa de húmero, completa de cúbito y radio. parcial
de carpo. completa de primero y segundo metacarpianos y completa
de primero y segundo dedos, ausencia congénita bilateral longitudinal
completa de femur, completa de tibia y peroné, parcial de tarso,
completa de primero y segundo metatarsianos, y completa de primero
y segundo dedos.
La expresión de esta deficiencia y minusvalía se plasma de
fbrma inusual en la obra de Goy4 en la que no solo pinta la realidad
de la malformación, sino que el genial artista aragonés a través de su
palet4 aísla la deformidad entre el negro y la claridad del cielo
evocando la realidad social en una época deflnida.+
Sin embargo el avance de la ciencia y el nacimiento de la
sociología moderna" han ido colocando dichas anomalías en el lugar
que corresponde; considerándolas como Problemas de Salud,
congénitos, genéticos o adquiridos en el parto. Se acepta
universalmente, que el inválido necesita ayud4 es decir trabajo e
instrucción profesional, y no limosnas.
Actualmente, el conocimiento,, identificación y clasificación de
las malformaciones congénitas deriva principalmente, de estudios en
animales. En los laboratorios se experimenta con cruces, mutaciones,,
variaciones cromosómicas y genéticas que puedan ayudar en la
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ampliación de saberes en este campo. Entre las anomalías básicas
reconocidas están:
l- morfología celular anormal.
2- alteraciones del colágeno o de los proteoglucanos
que son los constituyentes principales de la matriz extracelular.
3- errores circulatorios durante el desarrollo fetal.
4-ausencia de la normal desaparición celular durante
la morfogénesis s
Muchos de estos trastornos hereditarios o adquiridos se
acompañan de osteopenia, característica radiográfica. resultante de la
producción disminuida del hueso, del aumento de su destrucción o de
ambos a la vez. La osteoporosis (síndrome clínico resultante de la
osteopenia) se caracleriza por la susceptibilidad a las fracturas Y,
particularmente. por la tendencia  los aplastamientos vertebrales.
A través de estos dos conceptos nos acercamos al más
característico síndrome osteoporótico congénito de la infancia: La
Osteogénesis Imperfecta (O.t.).0
El primer estudio importante sobre O.I. nos remonta a 1928 en
la literatura Inglesa a través de Bell, pero una descripción identificable
de esta enfermedad la encontramos mucho antes, en 1678 por
Malebranche, desde entonces, ha recibido al menos 210 nombres o
epónimos diferentes como: Osteosatirosis idiopática (LOBSTEIN),
Osteomalacia congénit4 Osteoporosis fetal, Pseudocondrodisplasia.
Enfermedad e las escleras azules, Fragilidad óse4 Hombres de cristal
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(COCCHI), Displasia periostal (PORAK), Fragilitas ossium
hereditaria (EKMANN)..etc. z .
En 1849 será la primera vez que se adopte el término de
"Osteogénesis Imperfecta" por VROLIK, para explicar un síndrome
consistente en osteoporosis, fracturas, y deformidades esqueléticas
que afecta a todas las razas y no tiene predilección geográfica s
E,sta patología no es frecuente, se detecta aproximadamente en
una persona cada 40.000 habitantes o lo que sería 1o mismo, entre
l/25.000 y l/60.000 partosr E,l primer caso conocido de O-1. nos
traslada a una momia ubicada en el Museo Británico. Se trata de un
niño en la XX-XII  d inast ía,  C,  1000 A.C. El  d isco del  sol  y los
dibujos alrededor de su cabeza lo identifican como la figura del Dios
Ptah-Seker-Osirisro. Otro ilustre at-ectado a reseñar sería el pintor
tiancés Henri de Tolouse-Lautrec ( I 864- 1901 ), en su biografia se
refiere," que como consecuencia de la flojedad de sus huesos , que le
quebraron las piernas dejando su figura mermada para siempre: 
"un
tronco normalmente desarrollado sobre unas piernas excesivamente
cortas" , caracteres fisicos que como ya veremos son evidentes de esta
enfermedad i1.
No se trat4 por tanto, de una afección reciente, sino reconocida
desde la antigüedad, como una enfermedad Ósea importante aunque no
estuviese identifi cada etiológicamente de manera exacta. Actualmente,
a pesar de los conocimientos que ya Se tienen sobre ell4 no eS
excesivamente conocida debido a su escasa prevalenci4 factor
determinante para considerar la importancia de una enfermedad como
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dijimos al principio, pero no más que la gravedad, de un determinado
problema de salud, elemento clave que fundamentará nuestro estudio.
Como profesional de enfermería- después de este breve repaso
histórico de la enfermedad intentaré realizar una revisión sobre la
osteogénesis Imperfect4 como entidad clínica y de fbrma más
concreta y minuciosa sobre los cuidados y el aprendizaje que
requieren los niños y las familias afectadas por esta enfermedad, para
que éstos sean desarrollados de forma óptima y se fundamenten en un
profundo conocimiento anatomo-fisiopatológico del problema de
Salud que ocasiona su incapacidad. y nos permita basar en ello
diferentes puntos a tratar en nuestro estudio. Entre los que
señalaremos:
a) La planificación de actividades de apoyo psico-social
a los padres, ayudándoles en primer lugar a adaptarse a una situación
de identificación de su nuevo hijo muy diferente al probablemente
idealizado por ellos y que en un primer estadío resultará amenazante
para el desarrollo de su rol social (padre/madre), surgiendo
inevitablemente un proceso de duelo con distintas fases y reaciones
que les tendremos que explicar como previsibles y esperadas.r2
b) Información a los padres acerca de ra fisiopatología y
valoración conjunta del niño ( grado de la malformación, grado de
incapacidad, aspectos concretos del tratamiento y pronóstico).
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c) Planificación y organización de los cuidados fisicos y
psicológicos integrando paulatina y consensuadamente a los padres
en el desarrol lo de los mismos.
d) Programación en el adiestramiento de habilidades
que engloben tanto cuidados físicos como las normas de conducta
que permitan al niño una óptima social ización.t¡
Así, conforme los profesionales de enfermerí4 vayamos
adquiriendo mayores conocimientos e información sobre esta
enfermedad, seremos capaces de realizar una programación de
actividades completa. dirigida por un lado, a los padres y familiares
con la intención de ayudarles a analizar y afrontar su nueva e
inesperada situación y por otro lado, aquellas referentes al cuidado del
niño afectado de o.1., estableciendo además objetivos específicos de
desarrollo de habilidades, para conseguir una independencia total o
parcial en el abordaje de las distintas necesidades que planteará
nuestro pequeño paciente14.
Por ejemplo, comenzando por saber cogerlo, colocarlo en
posturas fisiológicas, realizando una correcta rotación de puntos de
apoyo,, creando un programa de estimulación sensorial y motora,
estableciendo pautas de alimentación, baño, control de eliminación
intestinal y micción.... . En todas estas tareas, haremos partícipes a los
difbrentes sanitarios que atiendan al niño con el fin de evitar daños,
con importantes consecuencias para su vida como es el caso de la
o.[., donde, un desconocimiento en la fbrma de sujetarlo, de ponerle
un pañal, realizar maniobras indebidas como un Ortolani o la
colocación de un compresor apretado en una analític4 le puede
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ocasionar múltiples fracturas. que probablemente se podrían haber
impedido con un coffecto manejo terapéutico.
Será el momento de educar a los padres para que adquieran
destreza y seguridad en el cuidado de su hijo, desde las tareas más
simples a las más complejas. Tendrá gran importancia la información
sobre 1a existencia de asociaciones o colectivos de padres con igual
experienci4 de forma y manera que se facilite el acercamiento con
ellos, para crear así mayores apoyos personales y sociales.
En el momento del alta será prioritario, programar el contacto
con la Atención Primaria (enfermera de su zona de salud), para que
exista primero un conocimiento de la situación que no induzca a
cometer elrores y por supuesto un continuo en el cuidado a medio y
largo plazo, con objetivos unísonos de destreza y conocimientos.
Se establecerán controles en domicilio, consulta de enf-ermería
programada y seguimiento médico (hospitalario ylo de consulta
ambulatoria pediatrica). t s
Todas las acciones que establezcamos como profesionales de
enf-ermería han de converger en garantizat una meta de futuro que
implique: Un desarrollo del niño lo más satisfactorio posible,
eludiendo en lo posible complicaciones evitables y una
sobreprotección en el núcleo familiar que pudiese aislarlo y
perjudicarlo psicológicamente. Por ello, el equipo sanitario (médicos,
enfermeras, psicóIogos,......) y los padres debemos incentivar su
independencia y autoimagen positiva de modo que por el mismo y/o
con entrenamiento sea capaz de cubrir sus necesidades básicas sin





Para llevar a cabo este estudio realizaremos una revisión
bibliográfica de diversos manuales, revistas científicas, revistas
publicadas por la Asociación Española de Huesos de Cristal
(A.H.U.C.E.), por la Fundación de Osteogénesis Imperfecta (O.LF.),
medios audiovisuales proporcionados por A.H.U.C.E, revisión de
algunos casos descritos. iconografi4 bases de datos infbrmáticas a
destacar: "IME" en castellano y "MEDLINE"(R) en inglés, además de
un repaso a través de Internet. Ellos nos servir¿ín de marco conceptual
para hacer una descripción de la enfermedad y poder fundar el Plan
de cuidados que elaboraremos, con el fin de que sirva de directriz,
guía y significado al cuidado de Enfermería en la patología que ocupa
nuestro estudio . to
La metodología de este trabajo la basaremos en el Modelo de
Suplencia-Ayuda de virginia Henderson (1961) de tal manera que
según ella la función propia de la enfermería consistirá en "atender al
individuo sano o enfermo ejecutando aquellas actividades que
contribuyen a su salud o a su restablecimiento (o a evitarle
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padecimientos a la hora de la muerte), actividades que el mismo
realizaría si tuviera la fuerza voluntad o conocimientos necesarios;
igualmente corresponde a la enferrnera rcalizw esta misión de forma
que alude al individuo a independizarse lo más rápidamente
posible"(Henderson, The l{ature of l'[ursing, 1956).17 A través de este
modelo identificaremos catorce necesidades básicas o fundamentales,
que engloban "todo aquello que es esencial al ser humano para
mantener su vida o asegurar su bienestar ". Dichas necesidades son:
- Necesidad e oxigenación.
- Necesidad e nutrición e hidratación.
- Necesidad e eliminación.
- Necesidad e moverse y adoptar una postura adecuada.
- Necesidad e descanso y sueño.
- Necesidad e usar prendas de vestir adecuadas.
- Necesidad e termorregulación.
- Necesidad e higiene y protección de la piel.
- Necesidad e conocer y evitar peligros.
- Necesidad e comunicarse.
- Necesidad e vivir según sus creencias y valores.
- Necesidad e trabajar y realizarse.
- Necesidad e ocio.
- Necesidad e aprendizaje.ta
El análisis individual de estas necesidades, en nuestro estudio.
lo realizaremos olamente con f-rnes didácticos, sin embargo en la
práctica será fundamental la interrelación de las mismas, ya que
Henderson define al hombre como un todo completo biopsico-social.
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E,llo nos dirije a un seguimiento integral del paciente que
permitirá una consecución más eficaz de los objetivos propuestos,
además de poder llevar a cabo acciones intencionadas (CUIDADOS)
encaminadas a mantener y aumentar la vid4 la salud, el bienestar y
prevenir la enfermedad.
Al seguir el modelo hendersoniano no podemos obviar por
tanto, los criterios de dependencía-independencia que ella establece,
como base para la clasificación de sus pacientes en dependientes o
independientes, atendiendo a tres parámetros:
- La fuerza, determinada por la capacidad y las
funciones tanto fisicas como psíquicas del individuo, o por las de
habilidades para llevar a término la acciones pertinentes a su situación
de salud.
- Los conocimientos, que los refiere a las cuestiones
esenciales sobre el autoconocimiento y los recursos propios o ajenos
disponibles para resolver las situaciones de salud o enfermedad e la
persona.
- La voluntad, que la contempla y valora en cuanto
a la capacidad para comprometerse n decisiones adecuadas a las
sifuaciones de salud que tiene el individuo para satisfacer las catorce
necesidades. le
De acuerdo con lo que hemos explicado en el párrafo anterior, si
el paciente tiene el conocimiento, la fuerza y la voluntad para cubrir
las catorce necesidades básicas, será considerado Independiente, pero
cuando algo de esto falta o falla en la persona", ya se trate de causas de
tipo fisico, psicológico, sociológico o relacionadas con la falta de
conocimientos, entonces una o más necesidades no se van a
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satisfacer, por lo cual surgirán los Problemas de Salud y nos
encontraremos con un paciente Dependiente al que tendremos que
ayudar o suplir como enfermeras, para que pueda tener dichas
necesidades cubiertas y pueda ganar independencia.
Todo ello nos permitirá
completa del estado de salud del
una atención de calidad, facilitar
de enfermerí4 el desarrollo de
intervenciones y la evaluación de
realizar una valoración exacta y
paciente, con el fin de proporcionar
la identificación de los diagnósticos
los resultados, la ejecución de las
las acciones de enfermería.
[,a terminología diagnóstica que utilizaremos en este trabajo es
la desarrollada por la ltlorth American lVursing Diagnosís Association
(IVANDA), que define los diagnósticos de enfermería "como juicios
clínicos sobre las respuestas del individuo, de la familia o de la
comunidad ante problemas de salud reales o potenciales, o procesos
vitales y que proporcionan la base para la selección de las
intervenciones de enfermerí4 con el frn de alcanzar esultados de los
que la enfermera es responsable"(NANDA, I 990).20
Como marco organizativo, emplearemos algunos de los nueve
patrones de respuesta humana, que representan las manifestaciones
de las interacciones de la persona y su entorno y, en su conjunto,
abarcan el total de los patrones de vida de un individuo en interacción
con su entorno. Nos sevirán para orientarnos en la recogida de datos,
necesarios para hacer una valoración y determinar si el paciente tiene
un funcionamiento positivo, alterado o con alto riesgo de alteración.
Estos patrones de respuesta humana son:
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! . Intercambio,queimpl icaelmutuodaryrecib i r .
2-Comunicación,queimplicaenviarmensajes'
3-Relaciones, qüe implica el establecimiento de vínculos'
4-Lralore.s, que implica la asignaciÓn de valores relativos'
5-E,lecciól?, que implica la selección de alternativas.
6- Mov imíento, que implica actividad'
7-Percepción, que implica la recepción de información'
8-Conocimiento, que implica el significado asociado a la
infbrmación.
9-Sentimientos/sensaciones, que implica el conocimiento
subjetivo de la informaciÓn zt
Como podemos observar se trata de patrones amplios que suponen
una base de datos esenciales para el diagnóstico de enfermería' Nos
permiten una aproximación extensa a la valoración funcional humana
en cualquier marco y en cualquier grupo de edad, en todos los puntos
del continuum salud-enfermedad y nos guían en la recogida de
infbrmación de la vida del cliente, familia o comunidad y su
experiencia de los sucesos y problemas relacionados con la salud y
con su manejo, constituyendo en definitiva el eje y la metodología a
seguir en nuestro estudio para la identificación de patrones
füncionales (necesidades del cliente) y patrones disfuncionales
(diagnósticos ent-ermeros) que nos permitan eliminar, controlar o
reducir la etiología o las complicaciones identificadas como
responsables del problema real o potencial que en nuestro caso






Aunque el objetivo fundamental de este traba.fo yaya
encaminado al establecimiento de un Plan de cuidados en la
Osteogénesis Imperfect4 tiene una importancia grande, mencionar los
conceptos e ideas básicas de esta enfbrmedad. ya que van a
condicionar nuestros conocimientos para adoptar una actitud
terapéutica más racional y efrcaz.
La osteogénesis Imperfecta puede traducirse literalmente como
la formación imperfecta de los huesos. Aunque de forma científica no
se conoce exactamente la etiopatogenia de esta enfermedad, se
engloba en el grupo de displasias óseas de carácter genético
heterogéneo que afecta al tejido conectivo, cuyo defecto básico radica
en una alteración sistémica de la biosíntesis del procolágeno l, tanto
de las fibras colágenas esqueléticas como extraesqueléticas,
pudiéndose establecer distintas variedades de presentación clínic4
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genética y bioquímica. Así el prof-esor López Durán-Stern señala en su
tratado dos tipos de defectos:
Cuantitativo: No se produce suficiente cantidad de colágeno
tipo I. causando las fbrmas más leves de la enfermedad.
Cualitativo: En los que se producen cadenas estructuralmente




Autores como Truet4 piensan que la O.l. es trasmitida por
un gen mutante, lo que traería consigo un defecto en la fbrmación
óse4 base de la fragilidad y que la matriz anormal tendría un exceso
de betaproteínas y polisacáridos, mientras que la existencia de fibras
de colágeno es reducid4 por lo que considera que al estar afectada
probablemente la célula precursora del osteoblasto, el trastorno
fundamental se hallaría en el endotelio vascular. En este mismo
sentido "Collado y col.", apuntan a las intercorrelaciones de los
osteoblastos, fibras colágenas y distintos tipos existentes de los
mismos2a.considerando como sustrato etiopatogénico fundamental una
hipoplasia mesenquimal generalizad4 debida a una actividad
osteoblástica disminuida que es la que va a condicionar la formación
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de una matriz osteoide anormal correspondiente histoquímicamente a
tejido colágeno inmaduro con una disposición anarquica de las fibras
colágenas en la matriz óse4 con formas y tamaños anorrnales, que va
a dar origen a una patología diversa y bien delimitadazs
En conclusión se trata de un trastorno hereditario transmitido
habitualmente por un gen autosómico dominunlszoque según Stanbury
afecta de forma general al tejido conectivo del hueso, que también
afecta a tendones, ligamentos, fascia esclerótica y dentin4
ocasionando manifestaciones clínicas múltiples que según el grado de
afectación variará su severidad para ir desde una letalidad precoz hasta
el desarrollo de una vida prácticamente normal.
A pesar de la variabilidad de esta enfermedad, en relación con el
grado de afectación del tejido conectivo, de la que hemos hablado en
el punto anterior, existen una serie de rasgos comunes cuya expresión
en mayor o menor grado aparecerá o no en las diferentes formas y
tipos de Osteogénesis Imperfecta. Entre ellos destacaremos:
- Fracturas múltiples.




- Ligamentos de las articulaciones débiles.
- Dientes decolorados y frágiles.
- E,sclerótica zul.
- Dificultad respiratoria .
- Sudoración frecuente.
) ¿
- Cara en tbrma triangular.
- E,streñimiento.
- Tendencia  magullarse y a la aparición de equimosis
con facilidad.
- Tono de voz alto.
- Tono vital con tendencia l optimismo y a la euforia.
- Coeficiente intelectual medio-alto.z7
Una vez vistos de forma general os principales signos y síntomas de
la enfermedad, pasaremos a explicar fisipatológicamente la causa
científica de los que pueden ser demostrables. Entre ellos
señalaremos:
Dentro de las alteraciones esqueléticas , las fracturas múltiples
al mínimo traumatismo, serán secundarias a trastornos de la
osif,rcación perióstica y a la actividad osteoclástica. considerando el
papel del osteoblasto primordial, ya que en é1 tiene lugar la síntesis de
las f-rbras colágenas del hueso, interviene en la formación de la mafriz
proteica osteoide y además su presencia es necesaria para que se
produzca su mineralización. La alteración simultanea de estas tres
funciones tendrá distintas consecuen.iusz8que a continuación
explicaré:
E,n primer lugar, el trastorno de las fibras de colágeno dará lugar
a que las trabéculas óseas sean defectuosas y frágiles lo que va a
originar la aparición de fracturas múltiples a consecuencia de traumas
mínimos, además de una laxitud ligamentosa que provocará una




En segundo lugar, el déficit de mineralización se convertirá en
la principal causa de la osteoporosis existente n [a O'I', lo cual a su
vez contribuye a la aparición de fracturas y deformidades.
Finalmente, el tercer factor que está alterado es la formación de
la matriz proteica osteoide, lo que además de contribuir a la
osteoporosis, llevará a un déficit en la osificación' con la consecuente
aparición de huesos wormianos y retrasos en el cierce de suturas y
fontanelas. Las fracturas eran mas frecuentes en las zonas 
proximales
de los miembros con corticales delgadas, discontinuas, con
microfracturas y formación de callos, fundamentalmente
condrogénicos. Se evidencia un retraso de la talla de aspecto
pseudorrizomélico que infuirá también la afectación de la placa de
crecimiento.2e
La justificación en relación a la causa de algunas de las
principales manifestaciones extraesqueléticas atenderá a lo siguiente:
En cuanto a las escleras azules Manciaux refiere que los
fibroblastos de la esclera están relacionados con los osteoblastos, lo
que explicaría su afectación simultaneq con la consiguiente delgadez
y escasa resistencia de escleróticas y cornea que deja traslucir la
coloración uveal (azul) en el primer caso, así como del queratocono y
la megalocornea en el segundo. Las alteraciones de oído (anquilosis
estapedovestibular) y dientes por afectación a todos los tejidos que
tienen un metabolismo calcio-fosfórico especialmente activo,
explicarí a la sordera y la odontogénesis imperfectazj'
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Atendiendo a su unidad conceptual con otras fibropatías todo lo
explicado anteriormente nos serviría para aclarar otras
manifestaciones raras de la enfermedad como: piel atróficA
cardiopatía congénita, insuflciencia aórticA alteraciones neurológicas,
ateroesclerosis prematura....  (Cuadro 1)
J )
AL'TERACIONES DE LAS I I IBRAS CONJUNTIVAS.  CUADRO
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hecho muchas clasificaciones a lo largo de la
cols¡r realizan una distinción didáctica de las
Osteogénesis Imperfecta clasihcándolas en :
- O.l. Fetal o Prenatal.
- O.l. del Adolescente o tardía.
- O.I. del Adulto.
También desde el punto de vista clínico y práctico se ha
subdividido en :
- Tipo t. E,scleróticas azules y un mecanismo de
transmisión dominante autosÓmico.






III. Con trasmisión recesiva autosómica y con
- Tipo IV. Con trasmisión dominante autosómica y
esc leróticas normales.
Sin embargo, en la actualidad no son estas clasificaciones las
utilizadas; hoy se realizan en base a la herenci4 la clínicA 
la
radiología, y la evolución. E,n este sentido aparece en 1979 
la
clasif,rcación de Sillence. siendo la que cuenta con un mayor número
de seguidores.32
Establece cuatro tiPos :
Tipo I.
Consiste en una O.t. dominante con escleras azuladas' Es
de comienzo tardío y es la variedad más común de O'I' 
Están
afectadas todas las estructuras que contienen colágeno. El peso 
y la
longitud al nacimiento son normales. Mas tarde, se manifiesta 
la
presencia osteoporosis y excesiva fragilidad osea, escleróticas azules
e hipoacusia de conducción. Las fracturas resultan de mínimos
traumatismos. Las deformidades de los miembros son en gran parte
el resultado de las propias fracturas, aunque es frecuente el
incurvamiento desde el nacimiento, especialmente n extremidades
inferiores. Son habituales otras deformidades, tales como genu valgo
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y pie plano metatarso varo. Aproximadamente, el 20oA de los adultos
af-ectados tiene una cifoescoliosis progresiva que puede ser grave.
lJsualmente xiste una excesiva laxitud ligamentosa que se aprecia
sobre todo en las pequeñas articulaciones de los dedos de las manos,
pies, rodillas y que es menos patente en los adultos. La estatura es baja
y la proporción corporal depende de la implicación relativa de los
miembros o de la columna vertebral.
En el 35o/o de los pacientes hay disminución de la capacidad
auditiv4 sin embargo, es raro que suceda antes de ros l0 años de vida.
En algunas familias se observa con carácter hereditario una
dentinogénesis imperfectA que se manifiesta por la presencia de una
dentina opalescente. Los dientes, por ello, poseen cierta trasparencia
y tonalidad amarill4 algunas veces gris azurada. con frecuencia
presentan prematuramente caries o fracturas, tienen las raíces cortas y
las uniones coronorradiculares comprimidas.
Se diferencian dos formas de o.I. tipo I: o.l tipo [-A con
dientes normales y o.l. tipo I-B con dentina opalescente.rj
Tipo II.
Probablemente siga un patrón de herencia autosómico
recesivo.¡+ Radiográficamente, presenta femures en acordeón
excesivamente frágiles con aspecto en "caña de bambú". las costillas
presentan múltiples fracturas y callos. dándoles una forma arrosariada
con un marcado predominio osteoporótico. corresponde a la forma
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clásica de "vrolik", de la que ya hemos habrado. Su frecuencia es de I
por cada 60.000 recién nacidos vivos.
Aproximadamente l 50% nacen muertos y el resto lo hacen al
poco de nacer por insuficiencia respiratori4 debida ala incapacidad
de la caja torácica. Puede diagnosticarse intraútero por la aparición de
fracturas antes del nacimiento; el parto, incluso eutócico, las provoca
con facilidad.:sA nivel óseo predominan las fracturas sobre la
osteoporosis, lo que condiciona un acortamiento de las extremidades.
fundamentalmente las inferiores.
La facies es característic4 con nariz fina puntiaguda, cara
triangular y escleras azules. La cabeza es grande con prominencia
parietal y abombamiento temporal, huesos wormiano5:o (Cada uno de
los huesos, aislados, irregulares, que se encuentran a veces a lo largo
de las suturas craneales. en especial a lambdoidea) y cráneo blando,
dando la sensación de pergamino por insuficiencia de osificación de la
bóveda. Algunos autores describen dentro de esta forma: macroglosi4
hernia inguinal uni o bilateral, pliegues cutáneos por el acortamiento
óseo... :z Puede existir o no, dentinogénesis imperfecta. Laevolución
es letal.
Tipo III.
Sigue un patrón de herencia autosómica
también autosómica dominante. Sólo un tercio de




Corresponde a la forma deformante progresiva con escleras
normales' Las manifestaciones clínico-radiológicas on de aparición
precoz en el 60% - 70% de los casos, con una osteopenia generalizada
y progresiva con múltiples ffacturas, pero no con una parrilla costal
arrosariada o los pliegues en los huesos largos típicos de la de tipo II,
sino determinando cuerpos vertebrales aplanados y una imagen
craneal como apolillada.La esclerótica puede estar azul al nacer, pero
su intensidad disminuye con la edad. La configuración craneofacial es
prácticamente normal y tienen un aspecto de mayor vitalidad. No
sufren pérdida de audición. Se desarrolla cifoescoliosis en la infancia
progresiva hasta la adolescencia, y la estatura es muy baja. A veces
aparecen aunque con menos frecuencia y en orden decreciente:
constipación. hiperhidrosis, epistaxis recurrente y equimosis fáciles.:e
La supervivencia puede ser larga.
Tipo IV.
Es la variedad más rara de o.l. Su patrón de herencia es
autosómica dominante y se manifiesta tardíamente.
La longitud del recién nacido es norrnal y el peso al nacer suele
ser bajo. La talla adulta es inferior a lo normal. predomina la
osteoporosis obre las fracturas, siendo estas últimas relativamente
escasas, y por tanto. las deformidades raras . No cursa con pérdida de
audición. La esclerótica puede estar azulada al nacimiento, pero
disminuye con la edad. Cursa además con afectación dentaria- lo cual
permite su distinción del tipo I. Establece un subgrupo IV-B asociado
4 1
a dentinogénesis imperfecta , fallando en el A. Se observa mejoría
espontanea l llegar la pubertadao Y la supervivencia es larga-(Cuadro
I I )
La última clasif-rcación aceptada" que varia muy poco de la
descrita por David Sillence, es la establecida por Marini, él sólo
establece un dato significativo diferente, no aportado por su anterior
compañero. Señala en los tipos III y IV una clínica significativa de
invaginación basilar progresiva" que va a provocar síntomas de
compresión medular, con manifestaciones neurológicas, atribuibles a
este aumento de presión. y que requerirá en la mayoría de los casos
intervención quirurgica precoz por las fatales consecuencias que
origina .at
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* Tomado de Collado y Cols.
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D..HEREI\CIA Y CONSEJO GENETICO.
Las investigaciones genéticas se han convertido en un
elemento primordial de la práctica clínica. El desconocimiento y el
miedo a que se vuelva a repetir en un próximo hrjo la misma
anomalí4 hacen necesario un soporte médico que incluya el
asesoramiento genético, como procedimiento de comunicación del
médico experto con las personas que tienen problemas humanos
relacionados con la posible presencia de alteraciones genéticas en su
familia actual o futura. El asesoramiento debe suministrar una
información exacta sin cargarla afectivamente y menos sin orientar a
decisiones que sólo competen a los interesados.l:
A lo largo de este trabajo, cuando hemos explicado los
diferentes tipos de O.l. podemos ver como se siguen diferentes
mecanismos genéticos de transmisión, ello nos va a imponer ser muy
meticulosos en la observación de cada caso antes de emitir ningún
tipo de consejo genético+¡ De esta forma" recordando lo dicho
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anteriormente, la o.l. tipo I y tipo tv se transmite por herencia
autosómica dominante; la O.I. tipo III en unas ocasiones es dominante
y en otras sigue un patrón autosómico recesivo y por último el tipo II
se maniflesta casi siempre, como recesivo.
En la autosómica dominante, cada individuo afectado puede
tener alrededor del 50% de sus próximos hijos igualmente afectos, con
independencia del sexo. En la autosómica recesiva, los padres son
normales o sanos, pero portadores heterocigóticos del desorden,
transmitendo la enfermedad solo a sus descendientes homocigotos
(25% de los hijos); otro 25o/o serían individuos sanos no portadores, y
el 50oA restante no afectos, pero portadores heterocigóticos como sus
Padres.++
Ante esta situación, tendremos el deber profesional de dar
consejo genético a las familias afectadas de displasias óseas. Ello nos
obligará a recurrir a un estudio multidisciplinario completo y
minucioso llevado a cabo por un equipo de expenos en esta materia
antes de dar un pronóstico de asesoramiento genético. Será necesario
desde este momento soricitar un árbol genealógico completo, lo más
amplio posible, y además prioritariamente, un exarnen flsico v
radiológico (Rx y ultrasonografia).
E'ntre los últimos avances en el reconocimiento de displasias
óseas en general, recurriremos al estudio anatomopatológico que
mediante biopsia del cartílago de crecimiento con microscopía
convencional, electrónica o histoquímica+s puede ser de gran valor en
la detección de las mismas.
En concreto en el estudio de la o.I. como posteriormente
veremos en el diagnóstico, recurriremos al análisis cromosómico para
detectar posibles mutaciones en genes - el coLlAI, gen en el
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cromosoma 17 y el COLlA2, gen en el cromosoma 7- causantes de las
alteraciones propias en la transcripción y traducción del mensaje
genético que pueden afectar por separado alavez a los dos genes. A
esto hay que añadir los posibles defectos a nivel de los enzimas que
intervienen en la síntesis de la molécula de colágerorc, como principal
proteína del hueso, y responsables de la enfermedad en la que estamos
trabajando.+u
Sin emba¡go, es importante reseñar, que a pesar de la realización
de todas estas pruebas, es muy dificil calcular en la mayoría de las
ocasiones el riesgo de recurrenci4 ya que solamente sería válido
cuando los patrones de transmisión de un rango y el diagnóstico
específico de una displasia osea sean inequívocamente conocidos,
algo obviamente complicado en cualquier cienci4 y por consiguiente
en Medicina. También incluso en estos casos aparentemente claros, la
variabilidad en la expresión y manifestaciones de los diferentes tipos
existentes, así como la penetrancia reducida de algunos de los signos y
síntomas característicos de la enfermedad, pueden enmascarar la
realidad en el árbol genealógico que presentemos a las familias
afectadas, dejando por parte de nuestros "avanzados progresos
técnicos y científico " un margen de seguridad muy discutible y poco
fiable ante la expectativa de tener un nuevo hrjo.
En el cuadro [I[, se recogen los datos fundamentales y más
prácticos respecto a la genética de esta enfermedad en sus diferentes
tipos y atendiendo a caracteres como el Fenotipo, bioquímica.
indicación diagnóstica y riesgo de recurrencia.
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El diagnóstico de la O.I. va a ser muy variable, como
consecuencia de la heterogeneidad de dicha enfermedad. Será posible
en algunos casos un diagnóstico prenatal. en otros el diagnóstico
quedará facilmente stablecido por la presencia de los rasgos básicos y
característicos de dicha enfermedad es decir, la clínic4 y finalmente
existirán pacientes oligosintomáticos y sin ninguna historia familiar en
los que hallemos una osteoporosis inexplicada, y que la clave del
diagnóstico venga dada por el conocimiento de haber sufrido un
traumatismo, por un estudio radiográfico rutinario o por un examen
fisico en el que nos encontremos huesos excesivamente delgados o
curvados acompañados de acortamiento, vertebras bicóncavas. en
cuña o una escoliosis bastante marcada.
Pero bien, ante la sospecha de un posible caso de o.I. severa
¿con qué medios de diagnóstico contamos? .
Para tratar este apartado en primer lugar hablaré de la
posibilidad e un diagnóstico prenatal. identificable alrededor de la
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l8-20 semana de gestaciÓn en la embarazada sin historia familiar y
que está siendo controlada por un embarazo apafentemente sin riesgo'
mediante ultrasonografía abdominal y sobre todo en el caso de
tratarse de la O.l tipo lI 48 E,l especialist4 en un examen rutinario de
ta embarazad4 detectará anormalidades en el feto entre las que
destacará:
a) una longitud de fémur no adecuada a la edad
gestacional.
b) una ligera macrocefalia con abombamiento parietal y
protuberancias temPorales.
c) el feto casi siempre está de nalgas (patognomónico de
gran número de malformaciones) y tiene muy poca movilidad, la
madre apenas 1o siente.
Las deformidades óseas, anegaciones de huesos largos, como el
fémur en "caña de bambú o en acordeón", las tibias en 
"teléfono" aSí
como las posibles fracturas intraútero podrán ser visibles mediante Rx
a partir de la 20 semana de gestación+e.
Si se tratáse de una paciente con historia familiar de riesgo de
O.l. podríamos utilizar la ultrasonografía transvaginal, capaz de
detectar anormalidades incluso antes de la 14 semana de gestación,
aunque conllevaría mayor riesgo de intemrpción traumática del
embarazo.
Tsipourasso aporta 'datos sobre el diagnóstico de la O.l-
basándose n hallazgos mediante TAC: así la O.I tipo I presentaría un
TAC normal y macrocefalia y el tipo III, atrofia cerebral, dilatación
ventricular y en algunos casos macrocefalia.
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La Densitometria, es otro método de diagnóstico postnatal, que
consiste en medir la densidad de la masa ose4 a nivel de las vértebras
lumbares (Ll a L4), mediante doble energía x-ray, y con un scanner
que libera una radiación de 4 mrem. E,sta prueba permitirá conocer el
grado desmineralización óseq necesario para comprobar a largo plazo
la posible eficacia o ineficacia de determinados tratamientos
médicos st
Otros métodos diagnósticos prenatales y neonatales utilizados
sobre la base genétic4 que nos van a permitir un triple abordaje de la
enfermedad según Popesz son: estudios de fraccionamiento del DNA'
el análisis bioquímico de la molécula del colágeno y el biológico
molecular de los genes específicamente alterados . En nuestro caso y
como ya habíamos eñalado anteriormente nos orientaremos al estudio
específico de mutaciones en | 6 2 genes - el COLIAI gen en el
cromosoma l7 y el COLIA2 gen existente n el cromosoma 7- donde
ya nos encontraríamos prenatalmente con alteraciones en el colágeno.
Para ello se realizará una extracción de Liquido Amniótico, si es
posible alrededor de la 14-16 semana de gestación, que serviría pafa
evidenciar las posibles alteraciones cromosómicas.
Neonatalmente, una biopsia de piel y a través de los
fibroblastos, nos permitirá realizar un análisis del colágeno y detectar
la O.l. e incluso clasificarla diferencialmente. En el tipo I aparecerán
alteraciones en la síntesis de la cadena pro@-l del procolágeno tipo Í;
la forma letal tipo II podría ser debida a cuatro tipos de anomalías
moleculares diferentes:
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a) -delección de la oadena pro@-l en su porción de
b) -delecoión de la cadena pro@-Z en la porción de
pequeña delección de la
de la triple hélice de
sobre la organización de
triple hélice.




c) -asociación t le una
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Respecto al diagnóstico diferencial entre los diferentes tipos de
O.l. podemos concretar lo siguiente:
En los tipos II y III, incluye la hipofosfatasia congénita a causa
del cráneo blando con extremidades cortas y deformadas, por Io que
se hará visible la displasia cleidocraneal por el cráneo blando y la
acondroplasia por el acortamiento de las extremidades. En ambos
casos, según Beigthon sa a consecuencia de las numerosas fracturas y
sus respectivos callos, la imagen radiológica de los huesos largos es
de hueso "grueso" y no de hueso "fino", como es la de las formas I y
IV.
Collados¡ considera que el hueso largo en "caña de bambú,, o en
"acordeón" se asocia preferentemente con el tipo II , mientras que el
tipo III. a falta de aquel, presenta un predominio de arqueamiento.
,varoteaux.'o describe en la forma letal un aspecto ensanchado y
redondo de los huesos largos con transparencia excesiva y callos
múltiples, bóveda craneal con aspecto de mosaico y altura disminuida
en los cuerpos vertebrales.
Los tipos I y IV. en ros que encontramos osteoporosis
moderad4 incurvación femoral y a veces tibial y excesiva trasparencia
de los cuerpos vertebrales, deben ser diferenciados de otras
enfermedades que cursen con aumento de la fragilidad osea o con
osteoporosis, como el escorbuto, enfermedades neuromusculares.
trastornos metabólicos, enfermedades renales o hepáticas
evolucionadas, inmovilización prorongada" y otras muchas.
Solo me quedaría señalar respecto al diagnóstico diferencial,
uno, especialmente importante por el daño moral y psicológico que
podemos hacer al comunicarselo a los padres y con el que debemos
ser cautos y esfar muy seguros de lo que estamos diciendo , me estoy
refiriendo a los malos tratos de los que se puede llegar a ',sugerir o
incluso acusar " que han sido causados en er niño sobre todo pequeño,
al llegar éste a un hospital con una fractura de femur o húmero y
cuando por supuesto se desconoce la enfermedad por ambas partes,
familia y personal sanitario, llegándose a realjzar afirmaciones muy
duras" como: "ustedes han caído al niño, le han hecho daño, ¿ eué le
han hecho a este niño? En este caso saber que el profesional
sanitario está dañando gravemente los sentimientos de los padres que
acuden al hospital desconcertados ante la situación de su hiio.
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F.-TRATAMIENTO.
E,n la actualidad, la O.l es una enfermedad incurable. E,l
tratamiento se dirige a la prevención. mejora y corrección de síntomas.
Desde hace bastantes años se está ensayando con múltiples
formas de tratar esta enfermedad abordándola desde dif-erentes
especialidades médicas con mayor o menor éxito en sus resultados.
TRATANIIENTO MÉDICO
El tratamiento Medicamentoso ha experimentado con gran
número de productos, muchos de ellos claramente ineficaces como el
oxido de magnesio. fluoruro sódico, anabolizantes vitaminas C y D,
flavanoides etc.. .
En los años 70, respecto a la utilización de calcitonina existían
diversas opiniones haciendo muy dificil una valoración del efecto
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posltlvo que er empleo de ésta podría tener sobre la o.I.. Hay estudios
en los que se había observado una acción inhibidora de la calcitonina
sobre ra risozima. Esta acción habría que tenerla en cuenta ya que
estas enzimas son eventuarmente capaces de provocar una risis de
proteínas y mucopolisacaridos, elementos que intervienen en Ia mafriz
orgánica ósea' También se estimaría la acción de la calcitonina como
agente hipocalcemiante, inhibiendo los procesos de reabsorción en el
hueso. fbvoreciendo ra acumuración intracerular der carcio y
acelerando la osteogénesis (Castel¡s¡st
Posteriormente Root, en lgg4 ya insistía en ra ineficacia de Ia
calcitonina. Actualmente ninguno de los estudiosos de esta
enfermedad se plantea su utilización como eficaz.
Los últimos estudios experimentales de tratamientos, en casos
de niños atbctados de o.r. con resurtados positivos apuntan ar
tratamiento con Bisfosfonatos y con Hormona de crecimiento (GH).
Existen trabajos de utirización individual de cada uno de estos
medicamentos y de utilización conjunta. parece ser que en ambos
casos y en los niños en los que fueron aplicados, los resultados fueron
especialmente buenos.
En un estudio de Franco Antoni azzi (1995) sobre el efecto de la
GH se siguieron 14 pacientes con o.r.(7 casos y 7 controres). Los
resultados después de l2 meses de tratamiento en ros pacientes a los
que se administró la GH subcutanemente fueron los siguientes:
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- [Jn aumento en la linea de velocidad de crecimiento
significativa respecto al período de pretratamiento y al grupo no
tratado.
- Durante Ia terapi4 los pacientes no habían sufiido
fracturas, en consecuencia disminuían las deformidades.
- Se produjo un incremento importante de la densidad osea
a nivel de las vértebras lumbares y huesos largos.
- La edad osea no avanzl por delante de la edad
cronológica .
- Disminuyeron considerablemente los dolores.5a
Resultados imilares han sido obtenidos en el tratamiento con
bisfosfonatos la otra altern ativa considerada eflcaz y más económica
en el tratamiento de la O.I.
un estudio conjunto de los departamentos de pediatrí4 genética
y endocrinología publicado en Febrero de lggT por el Hospital
universitario de Leiden en Holanda, utiliza olpadronato por vía oral
en 3 niños con o.l. tipo III y con deformidades vertebrales.
Los resultados de 5 años de terapia en los que se administró de
forma continua el medicamento demostraban la eficacia radiológica en
cuanto a la tendencia a la restauración de la defbrmidades a nivel
vertebral y de huesos largos, un incremento de la densidad osea, un
aumento en la linea de crecimiento, una clara disminución en la
frecuencia de la fracturas y por supuesto de los dolores. Es importante
señalar que no aparecieron ef-ectos adversos como consecuencia del
tratamiento.ss
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Existen otros trabajos en ros que se utilizan bisfosfbnatos en
perfusión intravenosa (pamidronato), durante un período de tiempo
mas corto que cuando se utilizan por vía oral (22-zg meses en el
estudio de Bembi et al), en ros que los resultados son también
semejantes a los anteriores, sin embargo se observa en algunos casos y
como efecto secundario después de las primeras perfusiones, un
estado febril que irá desapareciendo en el curso del tratamiento..o
Por tanto ambas drogas bisfosfonatos y GH pueden ser en
principio un hallazgo alentador para el tratamiento médico en los
niños con O.I . .
5 l
TRATAMTENTo eurRúncrco
A continuación haremos un repaso por las posibilidades que el
tratamiento quirúrgico nos ofrece ante esta patología caracferizada
principalmente por las fracturas. deformidades y tailabaja.
En l97l Mau6t, daba unas nonnas, empreando el encravamiento
intramedular y la osteosíntesis con distintos tipos de pracas , pero este
método no daría buenos resurtados, recurriéndose pronto a Ia
descripción hecha años antes por Sofield y Milrar (1959¡oz.n el
tratamiento de ras deformidades óseas mediante osteotomías
múltiples. consistía en fragmentar er hueso e introducir
intramedularmente un cravo no extensibre. con er fin de corregir ra
defbrmidad, pero ocurría que al cabo del tiempo el implante se
quedaba pequeño y volvían a aparecer las fracturas, anguraciones en el
hueso y Ia necesidad e realizar nuevas intervenciones quirúrgicas,
con el consiguiente aumento de ras compricaciones o¡
En 1963' Bailey y Dubow6+ introdujeron un nuevo sistema de
clavo, que podía elongarse intramedularmente a medida que el niño
crecía (clavos telescópicos), eilo supondría un gran avance dentro de
la cirugía traumatológica en general y especialmente en el tratamiento
de la  O.1 . .
[Jn estudio rearizado por el Hospital infbntil de San Luis en
Misouri, recoge la experiencia de 20 años utilizando este método con
el fin de disminuir la frecuencia de las fracturas y deformidades en la
o'I" Los resultados que se obtienen suponen grandes avances en estos
niños' que como consecuencia de la anguraciones existentes en sus
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huesos (fémures y tibias principalmente) no podían caminar. Alaplicar esta técnica come nzaban a hacerlo en períodos relativamente
cortos de tiempo, ro que conlrevaría una mayor movilidad y en
consecuencia un aumento der tono muscurar. una disminución de ra
osteoporosis y por supuesto una nueva fbrma de mejorar su calidad de
vida.os
Es cierto que pueden sufiir complicaciones propias de las
osteotomías múrtipresoo como: pérdidas importantes de sangre,
migraciones internas o externas der propio implante, que pueden
ocasionar a su vez nuevas fracturas por sobrecarga, infecciones,
paresias temporales, déficits de consolidación, además de la necesidad
de realizar nuevas intervenciones quirurgicas para recolocar ros cravos
y varillas. sin embargo mi opinión. es que es un riesgo que se debe
sopesar positivamente ante las nuevas expectativas de vida que puede
ofiecer este tratamiento ar paciente afbctado de o.I. oz
TRATAMIENTO ORTOPÉDICO
El tratamiento ortopédico muy unido al quirúrgico tendrá gran
relevancia en esta enfermedad, tanto en ra vida cotidiana de nuestros
pacientes, dotándolos de aparatos adecuados en los difbrentes
momentos en ros que er niño precise utirizarros como, siilas
especiales' andadores, féruras, ortésis que ayudan a vert icarizarlos así
como' después de ras intervenciones, en er postoperatorio inmediato
donde se utilizarán férulas especiales hinchables y ligeras, que se
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puedan adaptar cómodamente a los niños y que permitan una
alineación correcta del enfermo con formas y diseños múltipres que
faciliten acoplarse perfectamente a las extremidades, unas con apoyo
en el tronco y otras sin esa sujeción.
Todo ello con el fin de facilitar la movilización, tendencia
actual frente a la inmovilización a ultranza aconsejada hace años por
el temor a las fracfuras y donde la base del tratamiento la constituían
corsés, fu.ias pélvicas e incluso lechos de escayola totalmente
inmovilizantes .
Los aparatos diseñados actualmente por ortopédas serán cada
vez menos pesados y más blandos ( plástico, silicona) lo que servirá
para fortalecer la musculatura y evitar que aumente la osteoporosis,
además de permitirles una mejor integración en círculos sociales como
escuelas, (recordemos que son niños con un coeficiente intelectual
medio-alto), lugares de ocio y deporte etc.. . A lo largo de la vida de
estas personas y de la forma más precoz posible se potenciará la
realización de ejercicios acordes con sus limitaciones, siendo los más
aconsejados los de agua por lo que se incidirá en que se facilite la
entrada en piscinas públicas con monitores que ayuden a niños con
este tipo de problemas.os
TRATAMIENTO BUCO.DENTAL
Los cirujanos maxilo-faciales, tendrán un importante trabajo en
el tratamiento de la dentinogénesis imperfecta, como signo
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característico en muchos de los afectados de o.I.. Serán los
encargados de poner fundas especiales para evitar un desgaste rápido
del esmalte dentario. mucho más débir que en individuos sin esta
patología, en recuperar la pérdida de la dimensión vertical, preservar
la estructura dentar, colocar imprantes. prótesis frjas, endodoncias,
sobredentaduras, prótesis corocadas encima de ros dientes y coronas
metál icas.
Es una de las especialidades que
manifestaciones de la O.l. por los grandes
existentes en este campo.
mejor pueden tratar las
avances técnicos y estéticos
como hemos podido ver en esta enfermedad no existe un
tratamiento curativo eficaz sino paliativo en sus diversos síntomas,
siendo la prevención y er estabrecimiento de un pran de cuidados
los pilares básicos para evitar ra reagud ización y ras compricaciones
de los principales signos y síntomas de la O.1..
Este punto será indiscutiblemente tarea prioritaria del personal
de enfermería, que tendrá que desanollar de forma organizada y en
colaboración con el resto de los profbsionales sanitarios (pediatras.
endocrinólogos, traumatólogos, fisioterapéutas) y no sanitarios
(psicólogos y trabajadores ociales) diferentes pautas de actuación en
función de las necesidades de salud reales o potenciales que estén
alteradas en estos pacientes.
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G.-EVoLucIoN y pRonósuco.
Podemos decir muy poco en este apartado que no se haya
comentado ya en puntos anteriores. Decir de fbrma general y
recopilatoria, que la evolución y pronóstico de la enfermedad, es
sombrío en las formas letales IIA y IIB produciéndose la muerte
intraútero o en las primeras horas de vida. En caso de supervivencia la
estatura es muy pequeña (menor de g0 cms), con tórax sumamente
estrecho y pulmones ubdesarrollados.
En el tipo III hay un 50o/o de supervivenci4 que incluso podría
ser larga- si bien la calidad de vida es dura. La estatura es muy
pequeñ4 existe una pérdida precoz y profunda de la audición, escaso
desarrollo muscular en brazos y pies con articulaciones ueltas y tórax
en forma de banil. En argunas ocasiones pueden ilegar a caminar
ayudándose de andadores, muletas o prótesis especiales. En otros
casos necesitarán una silla de ruedas para sus desplazamientos.
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En las formas tardías I y IV, como consecuencia de las fracturas
repetidas en los primeros años de vid4 se acaban produciendo
deformidades óseas con acortamiento e incurvación, que
secundariamente condicionan talla baja. Las curvaturas espinales on
frecuentes en ambos casos. En la tipo I, se desarrolla una evolución
hacia la sordera entre ros 20 y 35 años, mientras que ra tipo IV se
afectan sobre todo los dientes. pueden caminar aunque a lo largo de
los años como consecuencia de las fracfuras e incurvaciones e tienen
que ayudar de algún aparato ortopédico en desplazamientos largos.
Ha sido descrita también una evolución hacia la malisnidad.
aunque es muy rara.6e
En todos los tipos, el pronóstico de una persona con o.l. variará
notablemente, según el número de síntomas y de su gravedad. A pesar
de las numerosas fracturas, la limitación en sus actividades y
movimientos y de la talla buja, estos niños suelen llevar "una vida
feliz ;r productiva".(o. I.F.,osteogénesis Imperfecta Fundation )
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PLA¡T DE CUIDADOS
A. ASPECTO BIO-PSICO.SOCIAL :
PADRES-HIJO
Presentaré este plan de cuidados desde distintos puntos de
vista y tras el estudio de las necesidades reales y potenciales alteradas
en los niños afectados de osteogénesis Imperfecta. En primer lugar
abordaré la repercusión de dichas alteraciones, su afrontamiento y
aceptación en el marco familiar desde un punto de vista bio-psico-
social, así como las estrategias a seguir por los profesionales de
enfermería para contribuir a mejorar. con sus actuaciones _rz aptitudes,
esta dificil situación.
Iniciaré este capítulo anal izand,o en primer lugar y siguiendo el
esquema planteado en la introducción, la respuesta emocional de los
padres ante el nacimiento de un hijo malformado y con problemas de
salud incapacitantes.
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Según Drotar y colaboradoresTo el proceso de adaptación de los
padres al nacimiento de un niño con malformaciones congénitas
atraviesa cuatro fases consecutivas :
E,n la primera fase, la principal reacción es el choque
emocional y de incredulidad. No pueden entender ni aceptar el
diagnóstico; como resultado de todo ello, pueden negarse a tener
contacto con el niño durante cierto tiempo (rehusan verle y tocarlo),
este hecho se suele agravar por la necesidad e ingreso del niño lo que
dificultará aún más el contacto padres-hijo. E,ste comportamiento
puede durar de varios días a semanas, y no siempre es superado de
fbrma conjunta por el padre y la madre.
En una segunda fbse surgen sentimientos de culpabilidad,
ansiedad, ira: que podrían incrementarse por una falta de información
clara y precisa sobre la enfermedad, algo sobre lo que tendremos
obligación de colaborar en coordinación con el profesional médico. Es
habitual que la madre pueda manifestar echazo hacia su hijo, durante
cierto tiempo, mientras que el padre suele diversificar su ir4 tanto
hacia el hrjo como hacia el personal sanitario. Este sentimiento
requiere una gran atención y esfuerzo por nuestra parte evitando en
todo momento un inadecuado manejo de esta situación que conduciría
a un incremento de la tensión y a una alteración en la comunicación
con los padres. Por el contrario, se deberá no huir de la causa que
genera esta agresividad y tratar de abordarl4 reorientando las
tensiones y transformándolas en algo Positivo zt
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La tercera" o de adaptación a la realidad, permitirá el
inicio del contacto tanto visual como táctil, y con ello, daría comienzo
la identificación (o primera etapa de desarrollo del rol materno ante un
niño sano) y relación con el niño. Esta nueva situación calma en los
padres los sentimientos de ansiedad e inquietud, al aumentar la
confianza en la capacidad para el cuidado de su hijo. E,sta adaptación
se facilitará o se retrasará según los recursos de tipo fisico, social y
emocional, de que disponga la pareja para enfrentarse a dicha
situación.72
Si la fase de adaptación se ha conducido adecuadamente,
se pasará a la última fase o de reorganización/reestructuración del
ambiente familiar, en la que los padres deberán ser autónomos para el
cuidado, debiendo ser capaces de conocer y comprender las
necesidades actuales y futuras del niño, tanto de forma general como
específica.v de manera realista.
E,stas dos últimas fases sintetizadas por Drotar, sirven
además, según Rubin (1961¡;:, para describir que las tareas de la
maternidad se desarrollan en tres fases más o menos variables en la
duración y que se resumen como: l) identificación del nuevo niño, 2)
determinación de la relación con el niño, y 3) orientación para
reestructurar el ambiente familiar con el nuevo bebé.
A través de las distintas fases que se suceden ante el
nacimiento de un hijo con malformaciones, se podrá llevar a cabo una
valoración, al identificar problemas y necesidades que se plantean al
inicio de esta nueva relación paterno-filial. Como hemos visto
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aparecerán sentimientos de negación ante el diagnóstico de o.I.,
sentimientos de curp4 rechazo hacia el niño y el personar sanitario,
inadaptación a la rearidad, ansiedad, descon franza y un profundo
temor.
Los diagnósticos de enfermería que se
siguiendo la taxonomía de la NANDA y según
humana RELACIóX 1:¡, son los siguientes:
plantearán a este nivel
el patrón de respuesta
- Alteración en el desempeño de rol de padres (3.2.I.).
- Posible arteración en er cuidado der niño (3.2 I. r.r ).
- Alteraciones de ra maternidad/paternidad (3.2.3. r):q
Los tres diagnósticos reracionados con el nacimiento de un
afectado de O.1..
hrjo
El objetivo a establecer será:
- Ayudar y contribuir a que los
conductas para permitir la continuación de su
satisfactoriamente las necesidades y cuidados dei
padres adapten sus
rol y poder cubrir
n iño.
Las actividades, irán por supuesto, dirigidas a los padres
y familiares más cercanos, centrándonos en un apoyo psico-sociar que
facilite el mane.io de esta situación, cargada de un fuerte componente
emocional. Para eilo desde el primer momento y siguiendo algunas
recomendaciones establecidas en l9g9 por Turnbull y Turnbullzs
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-Reconoceremos el estado de ánimo y afrontamiento de la
situación utilizando frases que demuestren aceptación: ,,Sabemos que
es dificil para ustedes aceptar esto", o "Esto les ocurre a otras parejas
en su situación".
-Toleraremos incondicionalmente, la expresión emocional
de su tristeza y nunca señalaremos la inutilidad de ésta ni indicaremos
la desproporción de sus sentimientos.
-Mostraremos los hechos que evidencian el diagnóstico.
-Planificaremos un tiempo y espacio adecuado(relajado y
cordial).
-Resolveremos las dudas que nos planteen y escucharemos
las preguntas de los padres.
-Evitaremos plantear conflictos, incrementar tensiones o
intranquilidad, dando información contradictoria.
-Mostraremos una actitud empática con la familia que
posibilite el apoyo en el reajuste que ésta debe llevar a cabo.
-Ofreceremos explicaciones breves y sinceras acerca de la
enfermedad y nunca deberemos mentir ni minimizar sobre los
hallazgos encontrados en el estado del niño.
-Manifestaremos amplia disposición para repetir o refbrzar
contenidos ya expresados 76
Todas estas actividades las acompañaremos de unos principios
generales de tratamiento práctico en el apoyo y detección de los
problemas que surgen en el proceso de adaptación, y que van a ser
comunes a la mayoría de pacientes y situaciones emocionales, por lo
que debemos conocer y amoldar a nuestro caso en particular:
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lo- No daremos en el momento inicial, nada más nacer, un
exceso de información, nos centraremos en aquella que sea más
esencial o tenga una relación temporal en la toma de decisiones.
2"- Si se trata de una malformación obvia como suele ser
en alguno de los tipos de osteogénesis Imperfect4 alguien en el
paritorio (médico. enfermera) prestará apoyo emocional a la madre y
no se esperará a que ésta pregunte de forma insistente sobre la
situación del niño. Explicaremos qué es ro que supuestamente l pasa
a su hijo a grandes rasgos y cuál será el camino que éste va a seguir:
ingreso en neonatología. cuidados intensivos neonatales....  Cuando el
niño esté acomodado y la madre en una situación más estable,
médicos y enfermeras comenzaremos a prestar apoyo emocional a los
padres e infbrmación más completa sobre la enfermedad.
3o- Es importante que la información se dé y se reciba en
la intimidad. Si es posible a ambos cónyuges a la vez. En el supuesto
que la madre no estuviese nterada del problema, si el padre lo desea
se le ofertará acompañarle para informar a la madre acerca del niño,
puesto que éste carece de la información mínima para afrontar las
malas noticias, por lo que no podemos esperar que sea capaz de
trasladar adecuadamente la información a la madre.zT
4o- No debemos mostrar pris4 brusquedad o ausencia de
interés, porque esta actitud tendría efectos negativos sobre las
respuestas emocionales de los padres y sobre el apego de éstos hacia
el niño. Nuestra actitud de estar allí. a su disposición, mostrándonos
accesibles les demostrará que nos preocupamos por ellos y que
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compartlmos su dolor' Hablar, acariciar, o sostener al niño facilitará el
que los padres aprendan a contactar con é1.28
5o- Nos presentaremos a
como los encargados de cuidar por el
1 -  n  . r .la ramllla por nuestro nombre
momento de su hiio.
6o- Hablaremos despacio,, escogiendo cuidadosamente ras
palabras y evitando términos que pudieran parecer despectivos(p.ej.:
enanismo en er caso de o.r. tipo II y III). Hablaremos del niño
reflriéndonos a su nombre (si ya ro tiene) y no por su arteración.zs
7o- si fuese necesario para su comprensión, se dibujará o
nos ayudaremos de fotografias para ilustrarles mejor er defecto.ru
8o- Es importante transmitir a los padres ra icrea de que no
se encuentran soros ante ras dificurtades de su hüo, que pueden contar
con nosotros, procurando inspirarles confianza.
9o- Evitaremos Íiases como: "podría ser mucho peor.,,para
los padres no es así: este es su hijo (no importa que otros tengan más
problemas o defectos); incluso podría parecer que subestimamos sus
sentimientos al sugerir que hacen una montaña de un granito de arena.
Tampoco debemos comunicar farsas esperanzas, ni reforzar posturas
de negación o fantasía-"ya veréis como todo se arregra,,_, pues
generarían falsas expectativas y reforzarían las actitudes de negación y




El siguiente paso, en la estrategia de apoyo a los padres, será el
avance paulatino en la transmisión de información sobre Ia
enfermedad, acerca de la fisiopatología y valoración conjunta del
niño (padres- profesional sanitario). para ello:
-Les preguntaremos de vez en cuando cómo ven al
niño, qué piensan de su problem4 y qué problemas fufuros del niño
les preocupan.
-Observaremos a los padres que hagan pocas
preguntas; puede ser un síntoma de mala adaptación al problema o de
no haber superado las fases de conmoción y negación. En cambio, el
que los padres nos abrumen con preguntas puede ser indicativo de
una adaptación satisfactoria.
-Contribuiremos a un correcto conocimiento e
información sobre el diagnóstico, sus implicaciones, la historia natural
de la O.1.. posibi l idades que vuelva a ocurrir en la famil ia (consejo
genético), cómo se va a atender el problem4 la evolución previsible
(posible frecuencia de fracfuras y sus complicaciones),, y qué
repercusión familiar y social puede tener.
En este último punto debemos ayudar a los padres para que
comprendan que nuestra sociedad carece de tradiciones, ritos y
costumbres para apoyar a los padres cuando más lo necesitan. es decir,
cuando tienen un niño con una malformación. Por ello, les
señalaremos que un retraimiento de la familia y amigos más cercanos
para respetar su dolor e intimidad es una respuesta lógica que no es
causado por desprecio o indiferencia al problema y que deben ser
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ellos quienes inicien la aproximación y no dejen pasar mucho tiempo
para integrar a su hijo en su núcleo familiar v social.sz
Los resultados esperados ante este diagnóstico implicarán la
consecución de:
- Nuevos sentimientos de adaptación y afrontamiento del
problem4 manifestado por la evidencia de un aumento en las
conductas de unión, tales como abrazar al niño, sonreír, hablarle v
buscar contacto con la mirada.
- Iniciar un papel activo en el cuidado del niño.
- Demostrar control en la toma de decisiones referentes a




B. PLAI\IFICACION DE CUIDADOS
FISICOS Y PSICOLÓGICOS
En la planificación de cuidados no hay que olvidar
integrar a los padres. de forma paulatin4 ya que ellos van a ser los
cuidadores principales. Los profesionales de enfermería debemos estar
muy atentos para detectar cuándo brota el inicio de adaptación o
comienzo de la identificación del niño, introduciendo progresivamente
el contacto y los cuidados, sin adoptar posturas impositivas o
coactivas que puedan producir una interferencia en las fases de
adaptación a la realidad de las circunstancias y con ello un retraso en
el proceso de aprendizaje para el adecuado maneio de estos
pequeños.84
Para iniciar este apartado, se identificarán cuáles son los
principales problemas y necesidades alteradas que se manifiestan en el
1 A
niño con O.I. y las pautas de intervención preventivas o curativas a
seguir.
Los problemas fisicos más importantes en la valoración de un
niño afbctado de o.l. son: la fragilidad ósea unida a osteoporosis,
importantes deformidades esqueléticas, debilidad muscular y laritud
ligamentosa.
Ello pondrá de manifiesto en primer lugar una alteración en la
necesidad de moverse y de adoptar una postura adecuada
(V.Henderson). Por consiguiente el patrón de respuesta humano
alterado en este caso es el del MOVIMIENTO (patrón 6). que
implicaría la actividad del individuo. Los diagnósticos de enfermería
a considerar como prioritarios y sin menoscabo de ir añadiendo a lo
largo del trabajo todos aquellos que se consideren, fisicos o




6. L L I Déficit de la movilidadfisica.
6. 1.1.3 Posible intolerancia a la actividad.
6.3.1.1 Déficit de las actividades recreativas.
6.1.2 Alteraciones del mantenimiento de la salud.
6.5.2 Déficit del autocuidado, dificultad para la higiene
6.5.3 Déficit del autocuidado, dificultad para vestirse y
6.6 Alteraciones del crecimiento y desarrollo.ss
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El enunciado de todos estos diagnósticos va a estar
refacionado con la fragilidad osea, deformidades esqueléticas
importantes, debilidad muscular, gran laxitud ligamentosa y
manifestado por huesos que se rompen al mínimo traumatismo,
dolor, limitaciones de la función motora, de la fuerza y control
muscular, necesídad de escayoras, intervenciones quirúrgicas,
aparatos ortopédicos, I largas estancias en hospitales.
Atendiendo a estos diagnósticos, fundamentados principalmente
en la movilidad. se plantearán los siguientes objetivos:
I o- Prevenir la aparición de fracturas potencialmente
evitables al intentar ayudar o suplir las necesidades alteradas que
presentan estos niños.
2o- Reforzar y restaurar la función motora a través de
diversas estrategias y pautas de movilización.
30- Prevenir las alteraciones del crecimiento y desarrollo.
Las actividades irían orientadas en consecuencia- al
cumplimiento de los objetivos planteados:
l') PREVE|{CION DE FRACTURAS
- ¿Qué se hará para prevenir posibles fracturas en estos
niños ante un alto riesgo de lesión NAI\|DA, 1.6.1) relacionado con
la forma de cogerlo, manejarlo, vestirlo, asearlo e incluso jugar con
el?.
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MAN{EJO DEL NIÑO. Necesidad e aprendizaje y de conocer y
evitar oelieros.
- El niño, nunca deberá ser cogido por las axilas' o por
el torax. se podrían provocar luxaciones o fracturas a nivel de la
parrilla costal, (con gravísimas consecuencias), clavicular, o de la
articulación húmero-escapular. Para cogerlo de forma colrecta- si el
niño está acostado se colocará mano y antebrazo derechos debajo de
las nalgas y con mano y antebrazo izquierdos (diestros) se sujetará la
cabeza- re-eión cervical y brazos del niño en bloque. Para levantarlo se
hará un movimiento de impulso firme pero suave.
Si estuviese sentado. se introducirá mano y antebrazo derecho
entre las piernas del niño por delante hasta la zona sacro-coxieea y
con mano 1' antebrazo izdo se sujetará la cabeza y columna cen'ico-
dorsal. El movimiento de impulso será firme y suave.s6
ADAPTACIONES EN EL VESTIR/DESVESTIR.
Necesidad e usar prendas de vestir adecuadas
La colocación correcta del pañal, va a ser muy importante para
evitar fracturas a nivel de pelvis y extremidades inferiores. NIINCA se
deben levantar las caderas del niño cuando está tumbado en el
vestidor, cogiéndolo por los pies' como se hace en un niño sin O.I..
Para ello se tendrá que introducir la mano izquierda por debajo
de la región sacra. levantando en bloque y con un ángulo menor de
45o las nalgas del niño y con la mano derecha se introducirá con
cuidado el pañal (diestros).az
Cualquier maniobra llevada a cabo en estos niños deberá ser
realizada sobre planos acolchados y antideslizantes, que eviten daño
ante un mínimo golpe. El vestidor además del almohadillado que ya
lleva si está homologado, se reforzará con una funda doblemente
acolchad4 igual se realizará con la silla de paseo, la tron4 parque y
cuna en los que además, habrá que añadir chichoneras de goma-
espuma de unos 10 cms de espesor.
El vestido es otro de los temas a trafar, debemos preocuparnos
por su ropa que le debe permitir una amplitud y libertad de
movimientos, debe ser cómoda tanto para el niño como para quien
tiene que vestirle o ayudarle. Hay que evitar prendas ajustadas que les
compriman, de seda que favorezcan el deslizamiento, de tejidos
excesivamente sintéticos y que se affugan con facilidad que puedan
provocar heridas o irritaciones en una piel que como ya ha sido visto
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en las característico de estos niños,, es mucho más frágil y fina de lo
normal.
El móvil al adaptar las prendas en estos niños ha de ser la
comodidad y la ayuda para la consecución de autonomía. En este
sentido la adaptación más frecuente a realizar, es la de facilitar el
abrochar/desabrochar cualquier tipo de prend4 para ello se
utllizarán botones automáticos, ojales grandes, cierres con 
"velcro",
cremalleras. Los puños y cuellos deberan tener elasticidad, ya que de
este modo ceden en la tarea de vestir/desvestir y se puede incluso
meter otra mano para auxiliar a un brazo atascado y doblado, que si se
fuerz4 podría ser causa inmediata de fractura en una O.188
Si el niño iniciara el gateo o la reptación, además de alfombrar
los suelos y retirar todos los objetos que pudieran impedir su paso y
ocasionar colisiones, por consiguiente daño y fracturas, es interesante
reforzar con coderas y rodilleras doblemente almohadilladas las
prendas, ya que se amortiguarían los golpes producidos por
movimientos incontrolados. La cabeza se debe proteger con un casco
adaptado por un ortopeda en caso necesario.
Si iniciase la deambulación, y precisa ayuda de bastoncitos
deberiamos además de todo lo anterior poner unos refuerzos o parches
en las zonas de roce y presión de los mismos para evitar lesiones, las
camisas conviene que sean largas pafa que no se les salgan al andar,
en los pantalones y faldas se debe controlar la longitud para no
entorpecer la marcha o engancharse y caerse.
79
Ante una inmovilización por una escayola u algún otro aparato
ortopédico se debe advertir que hay que comenzar a poner la ropa por
el lado más afectado v al desvestir al contrario. por el lado más útil.
El calzado debe ser fácilmente manipulable, es mejor elegir
zapatos con cierre de velcro, hebillas fáciles, que podamos amptiarlos
para introducirlos en los pies sin tener que hacer maniobras bruscas.
Al principio durante los primeros 8-9 meses de vid4 deberán ser
como para cualquier niño, de materiales muy blandos, posteriormente
se introducirán los zapatos de gateo, ya que aunque el niño en
principio no pueda gatear. el peso de la suelas, al levantar las piernas
le servirá de rehabilitación para incrementar la fuerza muscular.
E,n el caso de inicio de deambulación, se utilizarían zapatos de
primeros pasos, que tuviesen suela dura pero flexible que facilite la
estabilidad y asiento del pie. Se incorporará un refuerzo acolchado a
nivel de los tobil los.
Si se sabe que el niño no va a poder caminar, hay que buscar
siempre el equilibrio entre la corrección en el calzado y la comodidad.
No se le debe entonces, martirizar con botas ortopédicas, por el hecho
de tener una minusvalía. Solo se le pondrán si fuesen necesarias como
hemos visto antes. con fines rehabilitadores.
Finalmente, y siguiendo todo lo aconsejado anteriormente, se
expresarán las claves del éxito para facilitar el vestir/desvestir en estos
niños:
Si alcanzáse un grado propio de autonomía en esta tarea
alrededor de los 5-6 años será necesario:
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- Paciencia.
- Constancia (cada día se ha de vestir).
- Adaptar la ropa.
- Ponerle puntos de sujeción cercanos.
- Sugerirle trucos para facilitar latarea.
- Algunas ayudas técnicas prácticas.
Si no alcanzase sta autonomí4 se aconseja:
- Relajar al niño y al cuidador(evitar prisas).
- Preguntarle siempre cómo es la meior manera de
ayudarle y cuidar de no hacerle daño.
- Evitar que sea siempre la misma persona quien le
vista (interesa que varios miembros de la familia y escuela lo sepan
hacer).
- Dejar que el niño colabore y que termine de
ponerse las prendas él solo.rs
8 l
ILUSTRACIOI{ES SOBRE
ADAPTACIOI{ES EI\ EL VESTIDO
Broches de presión o automát icos.
lmqF
Ojales grandes.
Cierres con "velcro".  Cremal leras con







ADAPTACIONES El{ EL BAño. Necesidad de higiene y
protección de la piel.
El efbcto del baño sobre la salud abarca tanto el campo
fisiológico como psicológico. Para el niño constituye una actividad
placenterq con la que experimenta diversas sensaciones en todo su
cuerpo y que, en consecuenci4 provoca bienestar y favorece en gran
medida la seguridad en si mismo y la autoestima.e0 Ello hará que a
pesar de las dificultades y precauciones que se deban tener con un
niño afectado de O.l. no le debamos privar de este beneficio, si bien.
se tendrán en cuenta algunas consideraciones:
-El baño deberá ser por la mañana o antes de acostarse por
la noche para evitar vestirlos y desvestirlos innecesariamente.
-La bañera deberá ser de plástico blando y rugoso que
impida todo tipo de deslizamientos, con los que el niño se pudiese
hacer daño. Si se dispone de una bañera normal, se puede utilizar un
colchón de plástico que flote, con la precaución de no inflarlo mucho,
tiene la ventaja de que no se nos hunde el niño y trabajamos más a
nivel del agua.
-Para un niño de 5-6 años con cierta autonomí4
sustituiremos el baño por la duch4 que debe ser siempre de mando
(duchas de teléfono), se debe evitar el plato de ducha y sustituirlo por
suelo antideslizante con un sumidero con declive para evitar que el
agua salga fuera del baño y se pudiese resbalar.
-Los espacios deberan ser amplios, que eviten tropiezos y
con puntos de sujeción y agarradores a distintos niveles. cabe
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disponer de una silla de plástico paraque el niño se siente y desde esta
postura realice su aseo personal evitando así los peligros de una mala
equilibración y una posible caída.e1
-La importancia de mantener la piel íntegra y limpia reside
además en que constituirá la primera linea de defensa del orsanismo
contra las infecciones v lesiones.
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EL JUEGO. Necesidad e ocio.
El juego, va a tener muchas y múltiples ventajas en el desarrollo
psíquico, motor y desde luego rehabilitador del niño afectado de O.I..
Se debe comprender, que la base primordial para que un niño
realice tareas rehabilitadoras no es imponerle una obligación, ya que
él es muy pequeño para entender la importancia de éstas, por tanto
todo lo que realicemos debe ser "un juego" para é1. De esta forma no
se cansará ni aburrirá y se contribuye según Musselwhitesz a mejorar
áreas principales como:
- Motricidad general y de precisión.





- Reducción de conductas indeseables.g¡
En el niño con O.l. que además del déficit de movilidad, tiene el
peligro de lesionarse, resultará imprescindible adaptar tanto los
juguetes como los juegos a sus necesidades alteradas. Los muñecos,
pelotas, sonajeros, tentetiesos con ventosas.... deben ser de materiales
blandos y muy ligeros que eviten que si el niño se golpea pueda
lesionarse; se ubicarán de forma accesible relativa de forma que él
tenga que realizar un pequeño esfuerzo con carácter ehabilitador, al
intentar obtener,, movilizar o hacer sonar el juguete con el pie, brazo,
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mano,.., consiguiendo así una forma de trabajar activamente la
direccionalidad del miembro seleccionado; en caso de no poder
conseguirlo se lo pondremos más facil para que no se sienta ftustrado,
si bien se procurará no dárselo directamente.
Los móviles, colgados en el techo de colores vivos y con música
suave(recordemos la posibilidad de desarrollo de sordera, una música
estridente podría dañar los huesecillos del oído), obligarán al niño a
mirar hacia aniba con lo que se logrará trabajar la direccionalidad e
la mirad4 y fortalecer la musculatura del cuello, para facilitar el
control de la cabeza.
Las muñequeras con cascabeles o sonajeros incorporados, es
otro artilugio ideado en estos niños para fomentar er movimiento
manual o de los pies, ya que él capta rápidamente que es el artífice de
esos sonidos y reproduce con más frecuencia los movimientos
deseados que nos servirán nuev¿unente de tratamiento rehabilitador.
Los juguetes eréctricos teledirigidos, alrededor de los 3-4 años,
no solo resultarán de gran utilidad para trabajar la voluntariedad y el
movimiento, sino que podremos comprobar si capta la relación causa-




2') REFORZARY RESTAURARLA FUNCION
MOTORA
En primer se señalarán algunas pautas de MOVILIZACIÓN
GENERALES en cualquier paciente, imprescindibles conocer' para
llevar a buen término el logro de nuestro segundo objetivo:
lo- Hay 3 tipos de movilización: pasiva, activa y
Pasiva: La enfermera mueve los músculos y articulaciones
del niño.
Activa: El niño utiliza activamente sus músculos y
articulaciones tumbado o sentado.
Funcional: El niño realiza por si solo la actividad
necesari4 es decir puede caminar, colTer, y así robustece sus músculos
y articulaciones.
2o- Nunca se debe hacer movilización pasiva si el niño
puede hacerla activamente.
3o- Una vez que el niño pueda hacer movilización activa
progresar a la actividad funcional.
4o- Durante la movilización, las piernas y brazos del niño
se deben mover suavemente, dentro de los limites de su tolerancia al
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dolor; se realizarán movimientos lentos, para dar tiempo a que se
relajen los músculos.
5o- Siempre se debe sostener la extremidad por encima y
por debajo de la articulación.
6o- La movilización debe ser diaria durante el baño, en la
cama, 3 o 4 veces al dí4 y se debe incorporar a las actividades de la
vida diaria (vestir, jugar, pasear...) e4
una vez conocidos los principios fundamentales de
movilización. pasaremos a aplicarlos en el niño con O.l. (a través del
juego. deporte y diferentes ejercicios rehabilitadores). Se sabe y está
ampliamente demostrado que la movilidad en estos enfermos mejora
considerablemente los síntomas de su patologí4 lejos de pensar en las
antiguas inmovilizaciones como medio absurdo, para evitar fracturas y
aumentar eso sí, de forma inconsciente la osteoporosis, disminuir la
densidad osea y masa muscular y con ello paradójicamente provocar
el efecto indeseable de aumento de fracturas, unidas a una dificil
calidad de vida en estos niños continuamente scayolados.
De forma ilustrativa comentaré una experiencia actual, acerca
de una fractura de fémur en un niño con o.I. de 22 meses, en la que
solamente se mantuvo la escayola durante l0 días con el fin de
comenzar la movilización de la forma más precoz posible. El niño, al
mes de la fractura comenzabaa gatear y a incorporarse n pie (daba
sus primeros pasos antes de la fractura). Estas fracturas hace unos
años se inmovilizaban durante casi 2 meses, algo que como podemos
comprobar en este caso, hubiese sido innecesario y perjudicial.
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E STRATEGIAS DE MOVI LIZACIÓN :
EL EJERCICIO Ó UEpORTE constituirá una de las
principales estrategias de movilización a incorporar en el cuidado que
de los niños afectados de O.I., que tienen una capacidad motriz y
movilidad reducida. Les permitirá la posibilidad de mantener y
mejorar sus funciones, activar recursos y estimular la habilitación de
nuevas capacidades. Se observarán efectos beneficiosos a tres niveles:
Físico: en la musculatur4 huesos, aparato respiratorio
(muchos de los niños con O.l. tienen importantes deformidades y
fragilidad en la caja torácica -tóra,r en barril- con costillas
arrosariadas), sistema nervioso, sistema metabólico y cardiovascular.
Psicomotor: potenciando habilidades y evitando el
aumento de las deformidades.
Psicosocial: mejorará las relaciones sociales, aumenta la
autoestim4 mejora de la imagen corporal y la confianza en sus
potencialidades.es
Además del ejercicio que se realice en forma de juego como ya
se ha visto anteriormente (pelotas de trapo pequeñas para lanzar,
balones de playa poco hinchados que permitan el apoyo del niño y
una ligera incorporación con cambio de posición, cascabeles.
móviles). E,n los primeros meses de vida realizaremos gimnasia
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pasiv4 movilizando con cuidado las extremidades superiores e
inferiores. y siguiendo correctamente todas las pautas de movilización.
Con el niño en decúbito supino apoyaremos nuestras palmas de
las manos sobre las plantas de sus pies, con la intención de realizar
fuerzas de empuje que aumenten su resistencia y tono muscular.
Se proporcionarán reptadores, andadores y se fabricarán medios
propicios que f-aciliten el movimiento y la posición deambulatoria
como :
- una plancha de goma-espuma modo de colchón con
cubos superpuestos del mismo material, para que el niño se apoye en
ellos y pueda subirse y bajarse (maniobra de incorporación) sin
ningún peligro.
- una escalera de goma- espumA con escalones anchos y
con muy poco desnivel para que suba y baje a gatas.
Todas estas actividades con carga (intentar caminar, gatear,
incorporarse, subir escaleras...) van a mejorar la masa osea
directamente, (evitando el avance de la osteoporosis) refuerzan la
masa muscular y amplían la capacidad respiratoria y cardiovascular,
sin embargo los ejercicios más adecuados y completos a incorporar en
la rehabilitación de estos niños serán los acuáticos (bien en piscinas
de aguas normales de ciudad o bien en las mineromedicinales,
generalmente balnearios). Con el ejercicio en el agua:
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reststencta.
-Mcjora cl  dolor y e I  cspasmo muscular.
- l ravorecc la  rc la . iac ión.
-Mant icnc t l  incrcnrcnta la  ampl i tuc l  de los movimientos
art icu lares.
-[{ccduca los mú¡scu los paral izados.
-[;ortalece los músculos cJébiles y clesarrolla su potencia y
-fravorece el andar y otras actividades funcionales y
recreacionales.
-Mejora la circulación y así el estado trófico de la piel.
-Aumenta r¿r morar, e | ánimo y ra confianza der niño.x
l.as tablas flotadoras para aprender a nadar son ideales para
fbrtalecer los múculos cle la caclera. usados fundamentalmente para
camin¿rr.
I in los casos severos en los c¡ue existe una l imitación en la
extensión del cuello, no se podrán reafizar ros estilos de braza y
"crawl". En estos casos e recomendará el esti lo de espalda.
[-a nataciór va a ser aclemás el nledio ideal para que el niño
adquiera una mayor autonomía e integración social, al acortarse las
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orRos EJERCICIOs, como ta urilización de un triciclo
estático, en niños más mayores, será útil en miembros inferiores,
siempre que se pueda mantener el equilibrio sentado y se llegue a los
pedales.
Los juegos de bolos, el tenis de banco, tiro a diana..... servirán
para fortalecer la musculatura de los miembros superiores.
No debemos de olvidar que al hacer cualquier ejercicio, se debe
poner especial énfasis en la normoalineación de la columna vertebral,
ya que una de los problemas más graves y progresivos en esta
enfermedad es la escoliosis, de forma que cualquier actividad que se
realice debe conllevar la prevención de deformidades raquídeas,
incluyendo ejercicios (normalmente isométricos) de fortalecimiento
específico de los músculos extensores de la column4 que permitan
mantener una adecuada estática del raquis.
Los ejercicios se realizarán siempre en el sentido antiálgico,
partiendo de la posición corregida y en el sentido de la corrección, por
lo que la localización del ejercicio deberá ser muy precis4 conociendo
que toda modificación de una curva repercutirá sobre el resto de las
curvas vertebrales, haciéndose necesaria una reequilibración postural
general. como márima fundamental se constatará que:
t-ll'l EIERCICrc tvLrrvcA DEBE pRovocAR DoLoR
Algunos consejos preventivos obre posturas correctoras :
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l - Para dormir, es preferible que er niño tenga una
superficie dur4 se puede colocar una almohada debajo de las rodillas,
a fin de nrantener plana la parte inferior de la espalda y evitar la
tensión en la misma.
2- A la hora de perrnanecer sentados largo tiempo, lo
mejor es evitar que el niño esté con los hombros caídos, debe estar
con la cabeza levantada y la espalda erguida. con ello se logrará que





Entre los diagnósticos de enfermería que enunciabamos al inicio
de este capitulo establecíamos uno : las alteraciones del crecimiento y
desarrollo (l',/Al'rDA, 6.6) relacionado con los factores fisiopatológicos
inherentes de afectación musculo-esquelética propios de la o.I.
Ello como es obvio, marcará las características principales que
van a definir este diagnóstico, ya que el niño tendrá :
lo- una alteración del crecimiento fisico, pondero-estatural.
2- una incapacidad o dificultad para




Pero no solo se podrá relacionar este diagnóstico con estos
factores fisiopatológicos, aparecerán otros concurrentes o de riesgo
como los relacionados con:
- el tratamiento, tratamientos dolorosos, tracciones o escayolas.
intervenciones quirurgicas...
-la situación, ambiental
hospitalización o cambio en el
padres. . . .
o personal, referidos a la
entorno habitual, ansiedad de los
95
- la maduración del niño, por falta de estimulación debido a la
resfficción de actividad, cambios en el entorno, miedo al dolor,
inmovilidad y a procedimientos extraños así como a trastornos de la
imagen corporal.
Todos estos factores requerirán una valoración y posterior
intervención.
El profesional de enfermería debe apoyar a la familia cuando el
niño aún no tiene autonomí4 estableciendo diferentes tareas de
desarrollo que se llevarín a cabo tanto en el entorno familiar como
sanitario: A continuación enumeraré algunas de las que considero más
importantes, clasificándolas en función de la edad del niño.
E,L NIÑO CON O.I. DE 0.2 ANOS
- Animar a los padres a que participen en los cuidados.
- Enseñar a los padres información orientativa.
- Que le proporcionen estimulación continuada mientras
esté inmovilizado.
- Enseñar que los padres no teman 
"malcriar"a su hijo con
demasiadas atenciones.
A medida que el niño va adquiriendo autonomía y cierto
entendimiento. dentro de sus limitaciones, será importante:
EL NNO CON O.I. DE 2.4 AÑOS:
E,V SU ENTOR,^IO:
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-Proporcionar compañeros al niño.
-Permitirle las expresiones de miedo, dolor, molestias.
-Reprimirle cuando sea necesario.
EI,I EL ENTORNO SANITANO:
-Alabar siempre al niño por su colaboración: al estarse
quieto. al sujetar un esparadrapo.
-Decirle la verdad sobre el procedimiento que se le vaya a
realizar.
-Darle la posibilidad e elegir cuando sea posible.
-Hacer que los padres estén presentes en los
procedimientos cuando se pueda.
-Profundizar con el niño en sus fantasías sobre la
situación:
[Jtilizar el juego terapéutico. permitir jugar al niño con un
equipo sencillo (fonendo, jeringuilla...).
-Explicar el procedimiento inmediatamente antes si es
corto (inyección) y dos horas antes si es más largo o invasivo (Rx,
inserción intravenosa).
-Seguir las rutinas de casa cuando sea posible.
EL NÑO CON O.I. DE 4.6 AÑOS
-Además de todo lo anterior:
-Se debe fomentar el autocuidado.
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-Reforzar la realidad de la imagen corporal.
-Proporcionar la estimulación de los compañeros.
-Limitar las restricciones fisicas.
-Animar al niño a que haga preguntas.
EL NÑO CON O.I. DE 6.11 AÑOS
-Todo 1o anterior.
-Fomentar los contactos con la familia y los compañeros
(visitas, llamadas telefónicas, etc.)
-Ser directo al explicar los procedimientos a realizar (parte
del cuerpo afectada, nombres anatómicos, dibujos etc.) paso a paso y
sus efectos en el cuerpo.
-Asegurarle que se le aPrecia.
-Fomentar la continuación del trabajo del colegio y las
actividades i su situación lo permite (es decir, los deberes, el contacto
con los compañeros de clase).
-Animarle a que siga con sus aficiones e intereses.
EL NÑO CON O.I .  DE I1.15 ANOS
-Respetar su intimidad.
-Aceptar la expresión de sus sentimientos.
-Dirigir al niño las discusiones sobre los cuidados y su
-Preguntarle su opinión e incluirla en las decisiones.
sltuaclon.
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-Ser flexible con las rutinas, explicar todos los
procedimientos/tratamiento s.
-Animarle a que continúe la relación con sus compañeros.
-Escucharle activamente.
-Identificar las consecuencias de la enfermedad en la
imagen corporal, en el funcionamiento futuro.
-Corregir las ideas equivocadase8
Dentro de los cuidados fisicos en el niño portador de o.1., no
podemos olvidar incluir otro importante apartado que va a influir de
manera decisiva en el desarrollo fisico de nuestros pequeños
pacientes. Es la alimentación,, de la que nos ocuparemos en las
siguientes lineas, atendiendo además a todo lo que de ella se deriva
como son los problemas gastrointestinales y de alteración ponderal.
LA ALIMENTACION
La adopción de unos hábitos alimenticios correctos ayud ará a
mejorar problemas óseos, evitar empeoramientos y prevenir posibles
patologías que potencialmente pueden acompañar a esta enfermedad
como: el estreñimiento (1.3.1.1. l,{Al\rDA), flatulenci4 reflujo
gastroesofagico, hernia de hiato, tendencia al sobrep eso (Alteraciones
de la nutrición: posibilidad de que supere las necesidades corporales
I.1.2.3 l\tAl{DA) y los problemas circulatorios.
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El objetivo general que se planteará en este caso irít
encaminado a:
- Enseñar hábitos dietéticos adecuados con la intención de
paliar la aparición de los problemas potenciales previsibles en la o.I.
Ante los PROBLEMAS GASTROINTESTINALES que son
frecuentes debido al consumo de algunos medicamentos
(antiinflamatorios) que pueden agredir el aparato digestivo
ocasionando hemorragias digestivas, úlceras...., a la propia
constitución anatómica (escoliosis) que favorece la aparición de
hernias de hiato, unido a la situación de inmovilidad dará lugar a
reflujo gastroesofágico, tránsito intestinal lento, estreñimiento y
flatulencia que a su vez agravará los problemas de insuficiencia
respiratoria también presentes en estos pacientes.
¿ Qué actitudes e deben aconsejar? (actividades):
-Potenciar el consumo de fibra y aguu para estimular el
peristaltismo intestinal y promover una consistencia decuada de las
heces, que evite larealización de esfuerzos.
-Aumentar el aporte de calcio, proteínas, fósforo y
vitaminas A y C.
-Comer despacio, masticar correctamente los alimentos y
evitar comidas copiosas.
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-lngerir las legumbres trituradas y evitar las bebidas
carbonatadas.
-Realizar ejercicios abdominales activos o pasivos, ya que
la contracción voluntaria de los músculos de la pared abdominal
ayuda a la expulsión de las heces.
Ante los PROBLEMAS DE SOBREPESO :
-Disminuir el consumo de grasas y azucares imples.
-Aumentar el consumo de hidratos de carbono v de
proteínas.
día.
-Repartir los alimentos en varias comidas a lo largo del
-No picar entre comidas.
-Tomar abundante agua.
-Hacer todo el ejercicio posible.
Todas estas actividades, prevendrán de forma indirecta la
posibilidad de aparición de posibles PROBLEMAS
CIRCULATORIOS. a los que los pacientes con O.l. son
especialmente propensos. por su factor asociado de sedentarismo así
como la influencia de la alteración del coláseno en la constitución de
sus vasos sanguíneos."u
Si conseguimos llevar a cabo todas y cada una de las diferentes
intervenciones propuestas en los diferentes campos de actuación, se
1 0 1
podrá probablemente demostrar, como
aumento de las conductas adecuadas y
directamente n un meior desarrollo fisico.
con O. I .
resultados positivos, un
sanas que repercutirán
psíquico y social del niño
1 0 2
C. ADIESTRAMIENTO DE
HABILIDADES Y NORMAS DE
COI{DUCTA PARA UNA OPTIMA
SOCIALTZACIÓN.
Se trata del último apartado del que trataré en el plan de
cuidados, eso sí de una fbrma general y básica ya que en clara justicia
opino. que deberan ser profesionales especializados (psicólogos,
pedagogos, ociólogos....) los que se traten en profundidad este punto.
IJna de las iniciativas prioritarias será que el niño adquiera
conocimientos necesarios para poder mantener unas relaciones
aceptables dentro del contexto en el que se va a desarrollar su vida
apoyando con éstos su proceso de soci alizaciín, QUe, como )'a se sabe,
en esta época tendrá como pilares básicos la familia" la escuela y los
amigos. Así, se hará comprender aI niño la importancia de
comportarse de forma asertiva, es decir de forma sincer4 positiv4
1 0 3
just4 considerada, directa y constructiv4 reconociendo sus
necesidades, entimientos y derechos e intentando lograr intensificar
todas sus relaciones, eliminando los comportamientos pasivos o
agresivos, que pudieran derivarse de las propias limitaciones que
acompañan a su enfermed¿d.loo
Ante períodos de hospitalización largos y frecuentes,
característica propia de los niños afectados de O.l. se planteará la
necesidad e continuidad del apren dizaje de todo tipo de habilidades.
Para ello enfermería tendrá gran importancia al colaborar en la
instauración de programas, enseñanzas, aprendizajes y recreo dentro
del contexto Hospitalario y de Atención Primari4 que desde luego
motiven positivamente, representen un incentivo para el niño con O.l.
además de fundamentar nuestro papel en algo que considero
prioritario como estrategia empleada que va a ser el " refuerzo
positivo del propio esfuerzo realizado por ellos".
La metodología utilizar la basaremos en.
1. Proporcionar un ambiente para los niños donde puedan hallar
juegos y actividades que les interesen, les ayuden a olvidar su soledad
y a transformar la pasividad del paciente en la actividad de un niño en
desarrollo.
2. Que el niño tenga la posibilidad de establecer relaciones con
otros niños y adultos. además de ayudarle a superar temores sobre su
enfermedad y posible cirugía.
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3. Contribuir a que los niños en edad escolar continúen con sus
tareas educativas.
4. Dar al niño posibilidades de expresión lúdica y motivarle con
estímulos que no impidan su norrnal desarrollo.
Se deberá tener en cuenta que, aunque estos niños padezcan
deficiencias motoras. el aspecto motor va a ser uno más entre los
madurativos, y no se debe pretender y seguir una secuencia evolutivo-
madurativa inflexible. de manera que la consecución de un objetivo
no tendrá por qué suponer la adquisición de los anteriores. ni por qué
precisar el aprendizaje de todos ellos. Se tratará por tanto de detectar
las necesidades de estos niños con el fin de adecuar los programas de




[Jna vez revisada la bibliografía a Ia que he logrado tener acceso
sobre el conocimiento, tratamiento y manejo terapéutico de la
Osteogénesis Imperfecta, he podido l legar ^ las siguientes
conclusiones:
1o- La O.l. es una enfbrmedad ebida a una alteración
del colágeno tipo I, de origen genético, que se transmite mediante
dif-erentes patrones de herencia o aparece por mutación. pudiéndose
presentar grados variables de expresión fenotípica.
20- No existe la posibilidad de un consejo genético
eftcaz y el diagnóstico prenatal que se puede llevar a cabo. se basa
principalmente n técnicas de imagen: radiología y ultrasonografia.
3o-
de
Los datos clínicos más marcados de la O.l. son la
fiagilidad ósea por una osteoporosis marcad4
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exrstencra
deformidades, escleróticas azules, sordera y en algunos
alteraciones en dientes. articulaciones y otras estructuras.
40 - No existe un tratamiento farmacológico efrcaz, pero
si paliativo de síntomas, como son los bifosfonatos y la GH. Las
técnicas quirúrgicas se basan en los enclavamientos medulares con
clavos telescópicos y agujas, que permiten el alineamiento óseo,
disminuyen las fracturas y deformidades, alargan extremidades y
favorecen en algunos casos la posibilidad de deambulaciÓn.
5o- La fisioterapi4 el uso de ortesis y otras ayudas
fisicas constituirán un pilar básico y complementario en el tratamiento
de la O.I .
60- La elaboración e implantación de un plan de
cuidados, resultará especialmente importante para unificar criterios y
prestar una atención integral al mismo tiempo que individualizada que
permita:
-Predecir los cuidados que requiere l niño con O.[.
-Asegurar la calidad de esos cuidados prestados por los
profesionales de enfermería.
-Detectar problemas o complicaciones, aplicando entonces
las acciones correctoras pertinentes iempre que sea posible.
-Aumentar el vínculo y satisfacción de los padres al poder
participar activamente de los cuidados de su hijo.




FIGURA: Totouse-Lautrec (1364-1901).  Enfermo de O.I .
obligado desde su infancia a hacer curas en distintos balnearios
por su débil salud. Figura de mermada estatura, con un tronco
normalmente desarrol lado pero con piernas excesivamente cortaso
como consecuencia de la propia enfermedad y de las fracturas
frecuentes, causadas por la flojedad de sus huesos. (Tonndo de: |'oces
de cristal. Boletín infbrmntivo de '4fl(tCE 1998; 2: 20).
h
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Osteogénesis Imperfecta: A) Creneo con huesos wormianos.
Presenta amplios espacios membranosos vacíos entre los huesos de
Ia bóveda, con múltiples huesos wormianos en el seno de los huesos
occipital, parietal y temporal. B) nadiografía de la extremidad
inferior en el momento de nacer. C) Radiografía de las
extremidades inferiores a la edad de 5 años: Se aprecian en esta
última Rx importantes deformidades en fémures y tibias,
osteoporosis marcada, disminución de la densidad osea y callos de
fractura. (Tomado de: Nelson,lLE. y cols. Huesos y Articulaciones. Trastornos




FIGURA A: Osteogénesis Imperfecta tipo II B, en un feto
muerto. La radiografía antero-posterior muestrao osteopenia
severa de todo el esqueleto con acortamiento. Ensanchamiento y
deformidades de huesos largos y costillas finas y arrosariadas.
(Tomado de Ablin D.S. y cols. Differentiation of child abuse from O.I Roentgenol
1990; 154: 1038).
FIGURA B: Niña de 4 meses con O.I. tipo I. La radiografra
antero-posterior de pelvis y fémures muestra una fractura
transversa en la parte distal del fémur derecho. Una subluxación
superolateral de la cadera izquierda debido ^ una laxitud
ligamentosa. Severa osteopenia, con una fina corteza osea, pero sin
deformidad. ¡Tomndo de Ablin D. S.y cols. Differentiation of child abuse from
O.1.. Am J Roentgenol 1990; 154:1037).
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FIGURA l: Niña con O.I. Se manifiesta de forma visible en esta
fotografía el tórax deformado, en forma de barril y la tendencia a
la cifoescoliosis.
FIGURA 2: Se aprecian las extremidades cortas y delgadas.
Optiz y Schmid describen que estos niños con O.I. tienen con
frecuencia un rostro grácil y agradable. (Tomado de: Díaz Martínez y
Roúríguez Verardini Criterios btúsicos en el tratamiento de la O.1.. Tratamiento
ortopédico y qairurgico I Pediatrika 1982; 2; 8: 81).

Osteogénesis Imperfecta tipo III. Radiografía frontal de
tórax de una niña al nacer (A) V a los 3 meses de edad (B) muestra
cambios progresivos en la columna y costillas. Las costillas son
delgadas y con pocas fracturas al nacimiento (A), pero a los 3
meses se ensanchan, deforman y aparecen múltiples fracturas (B).
La platiespondilia a,va'nz^ en este período de tiempo. Bn el
nacimiento existen fracturas de clavículas (A), que han cicatrizado
a los 3 meses (B). ¡fomado de Ablín, MD. Osteogenesis Imperfecta- a review.
Can Assoc Radiol J 1998 Apr 2; 49: 116).
' -' :tl'"r-r ''1r
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i , :1 , . : i  . . ,  ,  t . . .':i,'g/'.i :
Ultrasonografía prenatal de un feto con O.I. tipo II A
con 21 semanas de edad gestacional. (A) Sonograma de un
brazo que muestra una disminucién en la longitud,
ensanchamiento y deformidad del radio. Anormalidades similares
aparecen en los huesos largos del otro brazo y de las piernas. (B)
Sonograma de la cabezu. Muestra una disminución de la
mineralización de la calota craneal y un aumento en Ia
visualización del contenido intracraneal. La parrilla torácica es
más pequeña de lo normal. (Abtin, MD. Osteogenesis Imperfecta. A review.
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FigUra 2. Radiografía de la mano de un paciente de 4 meses
(antes del tratamiento), y después de 1 mes y después de 6 años de
tratamiento con olpadronato por via oral. Es importante señalar el
aumento del grado de calcificación y reminetalizaciín ésea'
FigUra 3. Radiografía del paciente al inicio del tratamiento y
después de 3 meses y después de 6 años con olpadronato. se nota el
incremento de la anchura vertebral y Ia restauración de la forma y
posición de algunas vértebras durante el tratamiento. (Tomndo de
Landsmeer-Beker-8.A. y cols. Eur J Pediatr 1997; 156: 794).
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MANEJO DEL NINO CON O.I.
FIGURA A: Para incorporarlo sujetar la cabeza con mano y
antebrazo dcho. La otra mano y antebrazo se introducirían debajo
de las nalgas y columna lumbar.
FIGURA B: Forma de tenerlo cogido.
FIGURA C: Forma de vestirlo.




FIGURA A.: Estimulo psíquico y motor.
FIGURAS BrCoD.: Mantenimiento del equilibrio, para iniciar
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